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NEUROGENETICA cion: el alto porcentaje de nifias que procedénfanta Margarita. Cabra, Cérdob&.Unidad de
del medio semirrural-rural (81%), cuyo valorNeonatologia. Hospital Reina Sofia. Cérdoba.
Estudio epidemioldgico analitico en el se nos escapa;y el alto porcentaje de familiares

sindrome de Rett con patologia neurolégica que ya ha sido sefiBtroduccion La esclerosis tuberosa es un sin-

. lado en otros estudios. drome neurocutaneo de herencia autosémica
S. Jurado, L. F\;wz del Portal, R'. Candau, A. dominante que se caracteriza por la presencia
Correa, M. Rufo-Campos, M. Nieto de lesiones cuténeas, renales, oculares, cardia-
Seccion de Neurologia Pediatrica. HIU Virgen deHistoria natural del sindrome de Rett. casy del SNC. Habitualmente, el diagndstico se
Rocio. Sevilla. Nuestra experiencia realiza en el lactante, cuando aparecen crisis

. epilépticas, generalmente espasmos en flexion.
Introduccién.El sindrome de Rett (SR) es ung -, d& Santos, T. Angulo, R. Ramirez, Apresentamos los hallazgos clinicos de cuatro
enfermedad degenerativa que afecta exclusiva9P€Z, M. Sanchez, J. Campos-Castelld 4405 de esclerosis tuberosa diagnosticados en
mente a mujeres, sin marcador biolégico, genétospital Clinico San Carlos. Madrid. el periodo neonatalasos clinicos. Caso RN
tico y de neuroimagen, y de origen desconoci- varon al que se le detect6 una ventriculomega-
do, aunque se cree ligado a una alteracion d@bjetivo. Conocer la historia natural de 38lia asimétrica prenatalmente. Los estudios de
cromosoma X. Hemos recogido las incidenciggacientes con sindrome de Rett (SR) en akuroimagen al nacer mostraron, ademas, la
pre y perinatales, asi como los antecedentpsriodo comprendido entre 1980 y 1998- presencia de nédulos subependimarios y tube-
familiares en 22 niflas afectad@®@acientes y cientes y método&studiamos la evolucién de rosidades corticalesCaso 2.RN varon que
métodos 22 nifias diagnosticadas de SR d&8 pacientes con edades actuales entre 4 y iBgresa por presentar un fibroma subcutaneo
acuerdo con los criterios d&ett Syndrome afios (14 afios de media) seleccionadas segiostal derecho. En la ecografia cerebral se
Group En ellas se ha tenido en cuenta la edad ttes criterios deWork Groupde Trevathan y aprecia ventriculomegalia ligera. En TAC y
los padres al embarazo, la existencia de abortsbser, 1988. Al inicio se recogieron las si-RMN craneal se observan cuatro nédulos sub-
e hijos muertos, el nimero de la nifia en la fratriguientes variables: antecedentes pre y perinagpendimarios, dos de ellos calcificados, junto a
el habitat, la exposicion de la gestante a drogdss, etapa preclinica, inicio de las primeras ma&alcificaciones girales similares a la del sindro-
alcohol y otros téxicos, infecciones, traumatisnifestaciones, estadiaje al diagndstico y, entrae de Sturge-WebdZaso 3RN mujer a quien
mos, enfermedades maternas y la eventual agaras, forma clinica. En la evolucién: inicio yse le detectd tumoracion intracardiaca prena-
ricién de otras circunstancias que pudieran intetipo de estereotipias, pérdida de manipulacié@lmente. En la ecocardiografia neonatal se
ferirdurante la gestacion. Se considerado tambigmopositiva, aparicion de crisis (hiperventila-distingue tumoracién en pared del ventriculo
la edad gestacional, el peso al nacimiento y elén, llanto, risa, epilépticas), alteracion o pérdiderecho; la ecografia y TAC craneal muestran
periodo neonatal. Por atiio, se recogieron los da de la marcha, disturbios vegetatiesgolio- nddulos subependimarios en agujero de Mon-
antecedentes familiares de patologia neurol&isy microcefalia. Como pruebas complementarias, y en la ecografia abdominal se aprecian
gica. ResultadosLa edad de la madre estaresefiamos: EEG (basaly polisomnografico), neguistes en rifidn derech@aso 4.RN mujer
entre 17 y 40 afios (x 27,5); la del padre entreimagen, cariotipo y radiologia de columnadiagnosticada intraltero de cardiopatia com-
19 y 43 (x 28,8). En tres familias se harResultadosLos antecedentes pre y perinatalegleja y tumoracion intracardiaca en ventriculo
recogido antecedentes de abortos, pero no gsultaron aparentemente normales. Normalilerecho. Posnatalmente se diagnostica de tras-
halla en ninguna el antecedente de hijos muedtad preclinica, 71%. Inicio préximo a los 18oosicion de grandes vasos, CIV, CIA en el
tos. El lugar en la fratria de las nifias con SReses con alteraciones en la empatia y pérdidantexto de sindrome de lvemark. La ecografia
oscila entre el primero y el cuarto. El habitat ede hitos madurativos ya establecidos, crisis deansfontanelar y TAC craneal muestran calci-
rural (< 25.000 habitantes) en 11, semirrurapnea o hiperventilacién; el 63% tuvo crisidicaciones y tuberomas periventricular€sn-
(25-50.000) en 7 y urbano (> 50.000) en 4. Nepilépticas, un 37% sin claro correlato electrozlusiones.La tumoracion intracardiaca y los
se recogen antecedentes de exposicion a toglinico; polisomnografia en el 84% con resultanddulos subependimarios son los hallazgos mas
cos, aunque es dificil discernir si las nifiado patolégico; escoliosis en un 52,6%; microcezomunes en la esclerosis tuberosa diagnostica-
procedentes del medio rural o semirrural néalia en un 34%; cariotipo normal en un 94%da en el periodo neonatal, destacando la fre-
han estado expuestas a ellos al ser zonas ef@bnclusionesl. No hemos encontrado en nueseuencia con que se encuentran anomalias en la
nentemente agricolas, con varios cultivos dfa serie antecedentes pre ni perinatales patokeografia prenatal.
afio y tratamiento de ellos. Recogemos umgicos; 2. Los primeros sintomas aparecieron
madre fumadora y un padre fumador. Ningunalrededor de los 18 meses (alteracion de la
madre era bebedora. Una sufrié tres caidasehpatia, pérdida de hitos madurativos y estereDisplasia 6sea como forma de presentacion
suelo, aparentemente banales. Respecto a tgas); 3. Se diagnosticaron 36 casos en estadie neurofibromatosis tipo |
infecciones, tres sufrieron infeccién del tractdl y 2 en estadio Ill; 4. Veintinueve son formas . .
urinario y una tuvo una sospecha de infecciéelasicas, tres fustras, dos epilépticas, dos conge- Jurado-Mateos, J. Carrillo, L. Ruiz del
al final de la gestacion. Una madre sufrié umitas y dos Rettlike; 5. Es frecuente el maportal, M. Rufo-Campos, R. Candau, A.
célico nefritico y otra hiperemesis gravidicacorrelato electroclinico y anomalias en el EE&0T€a, M. Nieto
Dos presentaron metrorragias al segundo mds suefio; 6. Los estudios de neuroimagen s6eccion de Neurologia Infantil. HIU Virgen del
y una calambres en el séptimo. 19 de las nifiagspecificos, y 7. Las nifias con SR tienen bueRacio. Sevilla.
nacieron a término, 2 fueron pretérmino y unaxpectativa de vida, siendo la escoliosis el prin-

postérmino. El peso al nacimiento fue adecuaipal problema organico limitante. IntroduccionLa neurofibromatosistipo I (NF1)
do a la edad gestacional en todas ellas. En el es el trastorno neurocutaneo mas frecuente.
periodo neonatal se recogieron un sindrome Para realizar el diagnéstico se requiere una

de aspiracién meconial, un sufrimiento fetal fFormas de presentacion de la esclerosisserie de criterios entre los que se encuentran
una hipotonia transitoria. No se constatan attiberosa en el periodo neonatal. A lesiones dseas, como la displasia esfenorbita-
tecedentes familiares de primer grado, aunqyeopdsito de cuatro casos ria. En muy escasas ocasiones se ha documen-
si en segundo gdo en 10 nifias (45%), algunas . , tado su asociacién con la malformacion de
tenian r%és degun antecedertﬁgancll}sioges. A.M.2Collantes-HerreraR. Camino-Le6R  cpiar tipo I. Se describe un caso de NF1 que
Los parametros estudiados muestran los resdl- 10rres-Borregd J. Guzman-Cabafas  gepytg a los 3 meses de vida con una displasia
tados habituales en la poblacion en nuestfdnidad de Neuropediatria. Hospital Reina Sofiaesfenoidal y que asociaba, ademas, una mal-
medio. No obstante, dos datos llaman la ateGoérdoba. "Unidad de Neuropediatria. Hospital formacion de Chiari tipo ICaso clinicoLac-

REV NEUROL 1999; 28 (161): 169-211 169



V CONGRESO DE LA SENP

tante de 3 meses, sin antecedentes persondRashinstein-Taybi: unsindrome infradiag- codos, braquidactilia e hipoplasia falangica;
nifamiliares de interés, que consulta por asimetosticado junto con reflujo vesicoureteral derecho, retra-
tria facial con protrusion del globo ocular iz- , , . so grave del desarrollo cognitivo y moderado
quierdo de un mes de evolucién. Entplera- - €ardo, J. Pérez-Ferron, L. Barriuso, lye| desarrollo psicomotor, que se presentd por
cién se aprecia tumoraciéon en regioro@mpera, L. Torremocha, S. Verd cuadros de irritabilidad recurrentes de causa no
parietotemporal izquierda con protrusion deEquipo de Minusvalias. Centro Mater Misericordiaeaparente. Diagnosticada y estudiada con dete-
globo ocular, asi como 15 manchas café cdralma de Mallorca, Baleares. nimiento en la primera infancia cuando perma-
leche mayores de 5 mm. En la RMN craneal se necié ingresada en un hospital terciario durante
observa una displasia del ala mayor del esf®bjetivo.Por medio de la comunicacion de do$ meses. La exploracion fisica descarté flemo-
noides izquierdo con herniacion temporal hasasos recientemente diagnosticados en un Ceres dentarios, otitis, Ulceras corneales y fractu-
cia la orbita, con lo que se realizé el diagnoéstictvo de Educacion Especial, pretendemos actugas, y planteo la posibilidad de que la palpacion
de NF1, descartandose un glioma del nervi@ar mediante revision bibliografica sistemati-del cuadrante superior derecho del abdomen
Optico. Asimismo se constat6 la existencia dea los nuevos avances en esta entidad. 8¢spertara dolor siendo la causa de los episo-
una malformacion de Chiari tipoConclusio- sindrome de Rubinstein-Taybi (RSTS) es udios de irritabilidad. Se indic6é una ecografia
nes.La displasia esfenorbitaria es un critericindrome congénito poco frecuente, aunque sibdominal, en la que se pudo ver una imagen
diagnostico de NF1 a tener en cuenta a pesarideidencia esta aumentando con el mejor congatara de litiasis biliacConclusioned.a colelitia-
su relativa infrecuencia. Junto con el glioma daedimiento del sindrome. Se caracteriza por retrais sintomatica se da en el 9% de los adultos, pero
nervio optico debe incluirse en el diagnésticeo mental, baja talla y un fenotipo peculiar. Ees infrecuente en la infancia salvo en el curso de
diferencial de proptosis en esta enfermedatenotipo se modifica de recién nacido a adolesiemolisis, nutricion parenteral o alguna enfer-
Queremos destacar su asociacion con la makencia, lo que hace dificil su diagnéstico en lasiedad bien definida. En casi todos los pacientes
formacion de Chiari tipo I, ya que ésta ha sidprimeras etapas de la infancia. Nuevos avancesn SCDL se realiza una ecografia abdominal en
descrita en pocos casos. revelan el locus del gen 16p13.3 que codifica lalgin momento de su historia por su frecuente
proteina humana unida a CREBasos clini- asociacion con rifiones quisticos, hipoplasticos,
cos.Se presentan dos nuevos casos que henuisplasticos o reflujo vesicoureteral; la coleli-
Limites del sindrome de Walker-Warburg. diagnosticado en nuestro centro. Se trata de digsis no habia sido descrita en asociacién a

A propésito de un caso varones de 8 y 12 afios de edad respectivam@&EDL. La colelitiasis subclinica, sin embargo,
. b te, que acuden a un Centro de Educacion Espss un hallazgo frecuente en otros nifios con
|. Lorenté’, J. Artigas, |. Ferre cial. Ambos pacientes sufren retraso mentahecesidades especiales; asf hay siete casos des-

#Unidad de Neuropediatria. Corporacién Sanitariabaja talla y el fenotipo propio de la entidadctritos con sindrome de Down, todos subclini-

Parc Tauli. Sabadell, BarcelorServicio Anatomia (facies caracteristicas con ptosis palpebratos, revelados por ecografias de rutina en el

Patologica. Hospital Principes de Espafia.oblicuidad antimongoloide de los ojos, nariz emecién nacido o por estudio de sus infecciones

Barcelona. perfil de pajaro con implantacion baja del tabiurinarias. La colelitiasis subclinica también se
que nasal, orejas amplias y de implantaciépresenta en un 0,5% de los recién nacidos

Introduccion.El sindrome de Walker-Warburg baja, hemangioma capilar, paladar ojival, hipaaormales, si se practican ecografias de rutina.

(SWW) se define por la presencia de una liseplasia maxilar, microcefalia y anomalias denta-

cefalia tipo Il asociada siempre a encefalopati@as. Ademas, estos nifios presentan dedos ‘en

grave y displasia retiniana. En la mayoria dmaza’ especialmente el pulgar y los dedos goAspectos neurolégicos del sindrome de

casos se asocia a hidrocefalia congénita, ageniws de los pies. Clbito valgo e hiperlaxitud d@rader Willi

sia de vermis, anomalias oculares y distrofiarticulaciones). Uno de ellos present6 soplg .

muscular. Algunos autores amplian el espectsistélico grado I1/V1 y criptorquidia bilateral. > Jurado, M. Rufo-Campos, M. Ruiz del

del sindrome a todos los casos de lisencefal# diagnéstico ha sido clinicBonclusionesEl Po;tal, A. Correa, R. Candau, M. Nieto,

tipo Il aunque no estén presentes todas I&STS es una entidad infradiagnosticada (pré¥l-*C- Fernandez-Novda

malformaciones descrita€aso clinico.Nifia bablemente debido al cambio fenotipico de I8eccién de Neurologia Infantil. HIU Virgen del

con hidrocefalia congénita masiva desde antidad) como lo demuestra la avanzada edadRacio. Sevilla®Laboratorio de Citogenética. HU

nacimiento, con muy escaso parénquima cerkx que se diagnosticaron los pacientes refentrgen Macarena. Sevilla.

bral de predominio en l6bulos frontales. La TAGIos. El reconocimiento precoz permite, ademas

y RMN manifiestan la presencia de cisura intede realizar consejo genético a los familiares, éhtroduccion. El sindrome de Prader Willi

hemisférica, la indemnidad aparente de las egrevenir y/o diagnosticar las anomalias quéSPW) es un desorden cromosémico que se

tructuras de fosa posterior y un aspecto liso dibcuentemente se asocian a este sindrome.expresa desde el punto de vista clinico como un

cortex. El curso clinico fue el de una encefalopa- sindrome dismorfico que afecta especialmente
tia severisima con nulas adquisiciones psicomo- al SNC, pero con una particular predileccion

toras, tetraparesia espastica y epilepsia farmaoimera descripcion de colelitiasis en el por el hipotdlamo. Ademas de presentar baja
resistente. La nifia falleci6 a los 3 afios. Estudigsndrome de Cornelia de Lange estatura a partir de los 2 afios, e hipogonadismo,

en vida: TORCH negativo; fondo de ojo: micro-

papila éptica; electrorretinograma: normal; biopE: €¢ardo, J. Pérez-Ferron, |

S desde el punto de vista neuroldgico se caracte-
- Sampera, Liza por una hipotonia muscular, rasgos dismér-

sia muscular: normal, y cariotipo: normal. EB&rTuso, S. Verd ficos con hiperfagia y obesidad extrema, que se
estudio necropsico mostré una lisencefalia tipBquipo de Minusvalias. Centro Mater Misericordiaeacompafia de retraso mental, por lo que con
Il asociada a malformacién cerebral complej@alma de Mallorca, Baleares. frecuencia el diagndstico suele realizarlo el
con hidrocefalia masiva, holoprosencefalia par- neuropediatra en el transcurso del estudio de

cial, hipoplasia de vermis, hipoplasia de quiasobjetiva Comunicar por primera vez la asociatina hipotoniaPacientes y MétodosSe estu-

ma y vias 6pticas. Se confirmé la indemnidadion de litiasis biliar con sindrome de Cornelialian 10 nifios diagnosticados de SPW de los
retiniana. El andlisis post mértem del musculde Lange (SCDL) para que se tenga en cuerdae en 6 ya se ha ratificado la alteracion gené-
mostré afectacion miopética, aunque sin patréesta posibilidad diagnostica en pacientes cdita, y los restantes se encuentran en proceso de
distréfico. Comentario.Creemos de interés laSCDL y dolor abdominal. Este sintoma se tierestudio. Para su correcta valoracion, se han
comunicacion de este caso que evidencia mde a atribuir al reflujo gastroesofagico, por seutilizado los criterios publicados por Holm en
chos puntos en comin con SWW, aunque sin & trastorno digestivo mas prevalente en estd993, dividiendo los hallazgos en criterios prin-
displasia retiniana caracteristica. Queremos dgsacientesCaso clinicoNifia de 8 afios de edadcipales puntuados con 1y criterios secundarios
tacar la dificultad del diagnéstico en vida y eton fenotipo tipico del SCDL: labios finos, puntuados con 0,5. Para establecer el diagnos-
interés del estudio necrépsico en pacientes cdientes pequefios y separados, nariz pequef@ de SPW en menores de 3 afios, se requieren
hidrocefalia congénita y grave encefalopatia, eon orificios antevertidos, hirsutismo, pestafiaS puntos de los que al menos 4 deben proceder
fin de descartar esta entidad que conlleva dargas, sinofridia, cabeza pequefia, orejas de los criterios principales, y en mayores de 3
consejo genético de alto riesgo. implantacién baja, contractura en flexion de loafios se debe alcanzar una puntuacion de 8, de
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los que al menos 5 deben proceder de criterige la disminucion importante de APOB y betalicon anomalias oculares (asimetria), de pabello-
principales. Para una mayor claridad, se hgroproteinas, se inicié administracion de vitamines auriculares, y alteraciones éseas que sobre
recogido los diversos sintomas dividiéndologa E. Ha mejorado clinicamenfgiscusion.El  todo afectan a los cuerpos vertebrales. Habitual-
en las distintas etapas madurativas, lo que ngen APOB codifica la principal apolipoproteinamente conllevan retraso madurativo neuroldgi-
permitird una mejor comprension final de logjue transporta lipoproteinas de baja densidachb global asociado, con mayor incidencia en el
aspectos neuroldgicos en estos paciefes. Su defecto produce hipobetalipoproteinemiaggrea comunicativo-expresivo-empética y de in-
sultados.Dentro de los criterios principales,ésta puede causar hipovitaminosis E, respongensidad variable. La etiologia es de origen gené-
ademas de los 6 casos en que se ha demostrhtipde la clinica neurolégica. En este caso, #to, aunque se desconoce en la actualidad su
la alteracién genética, han sido signos principanaterial genético perdido es mucho méas ampliocalizacién. Casos clinicosPresentamos los
les, siempre presentes en todos los casos,dae el gen APOB Yy no podemos asegurar el origeasos de dos hermanos gemelos, afectados del
hipotonia marcada de origen central, que en tie los problemas neuroldgicos; confiamos en queiadro clinico descrito, en los cuales, ademas,
practica totalidad de los casos fue el motivo da administracion de vitamina E prevenga el desaxisten asociadas crisis generalizadas de breve
consulta, los rasgos faciales caracteristicos, ®bllo de problemas futuros. No hemos encontraturacion sin existir hasta el momento correlato

aumento de peso por encima de la talla y eb publicadas anomalias similares. eléctrico. Al principio se asociaron a fiebre, para
retraso mas o menos marcado en el desarrollo después presentarse en ausencia de @sta.
psicomotor; ademas, en 9 casos se detectaron clusiones Se comentan las caracteristicas clini-
problemas de la alimentacién y en sélo 4 casoSjndrome de Smith-Magenis. A proposito cas, asi como las resultados complementarios
hiperfagia e hipogonadismo. Entre los criteriosle dos casos realizados. Es llamativa la conducta pseudoau-

secundarios de Holm, el detectado con ma , . . tista. El tratamiento con valproato sodico han
frecuencia fue el déficit en la articulacion dea(i _Fernf\ndgz-\]aén_B.bCaIIeja-_Pere'z S. yugulado las crisis hasta el momento actual.
lenguaje (7 nifios), seguido de una actividagu'l"".no' M.2A. Molina”, A. Delicadd, R.
disminuida, hipopigmentacion y alteracione&>racia-Bouthelief, 1. Pascual-Castroviefo
oculares (6 nifios), manosy pies pequefios (4 Aiservicio de Neurologia PediatricAServicio de Polimorfismo genético CYP2D6 en nifios
flos), somnolencia, dja talla para sus AF y Endocrinologia Pediatric&.Servicio de Genética. afectados de sindrome de Gilles de la
manos estrechas (3 nifios), y trastornos condudespital Universitario La Paz. Madrid. Tourette. Estudio piloto
tuales y heridas provocadas por el rascado (2 ni- )
fios). En ningdn caso ha sido observada la prébjetivos.Aportar las caracteristicas clinicasC: AmEurdaneSb, M.G. Ladond”, S.
sencia de una saliva espe€anclusionesLa analiticas y el estudio citogenético observadp'cemcav A. Freixas-Ricar} J.A. Mufioz-
hipotonia axial, que afecta principalmente &n dos pacientes diagnosticados de sindromf&inta
nuca y tronco, es el sintoma mas llamativo en de Smith-Magenis (SSM{Casos clinicosSe ?Dpto. Bioanalitica Médica. Instituto de Inves-
RN y primeros meses de la vida en nifios afectdescriben dos casos con sindrome de Smittigaciones Biomédicas de Barcelona (IIBB-CSIC).
dos por SPW. Los rasgos faciales caracteristicagenis. Se aportan las caracteristicas clinicAs.R. en Farmacologia. Instituto Municipal de
(cararedonda, ojos almendrados y reduccion dglevolutivas, el estudio radiolégico y genéticolnvestigacion Médica (IMIM).°Unidad de
diametro bifrontal) estan siempre presentes @daso 1 Nifia de 6 afios remitida por retrasdNeuropediatria. Hospital del Mar. Barcelona.
nuestra serie, al igual que la desproporcion pegagicomotor y ponderoestatural. Desarrollo psi-
talla. Tal como describen otros autores, el retrasomotor: marcha 19 meses, retraso del lenguiatroduccion.El sindrome de Gilles de la Tou-
mental es otro rasgo constante en estos paci¢e-trastornos de conducta; trastornos del sueffette (SGT) constituye una patologia neurosi-
tes, con menor proporcién de trastornos de Benotipo: hipertelorismo, raiz nasal aplastadapiatrica cronica con manifestacién en la infan-
personalidad. Las manifestaciones criticas, qumca en carpa, orejas displasicas, pies pequsa y cuyos sintomas pueden persistir en la edad
suelen estar presentes en un 20% de los casosfins, voz ronca. Otros: astigmatismo midpiccadulta. Se caracteriza por la presencia de tics
Se recogieron en nuestra serie. Cl de 89, megacisterna magna,; cariotipo: 4@notores y verbales complejos acompafados de
XX, del (17)(p11,2 p11,2)Caso 2 Nifio de 3 alteraciones en el comportamiento que remiten
afios remitido por retraso psicomotor. Desarr@l ser tratados con haloperidol (HAL). En el
Delecion intersticial del brazo corto del llo psicomotor: sedestacién 12 meses, marcl&GT, de patogenia desconocida, pueden inter-
cromosoma 2 (p24) 18 meses, retraso del lenguaje, trastornos denir factores genéticos, neurobioldgicos y
. , b . conducta; trastornos del suefio. Fenotipo: brambientales que afecten al desarrollo del siste-
R. Domingd, |. Lopez’, E. Martinez- g icefalia, sinofridia, estrabismo, raiz nasaina nervioso. EI manejo terapéutico en estos
Salcedd, A. Puché, J. Gabarr6h C. Casa$ aplastada, boca en carpa, prognatismo, manaacientes plantea aspectos farmacogenéticos
#Seccion Neuropediatria. Hospital Universitario V.cortas y anchas, pies planos valgos. Otromanto a nivel de receptores dopaminérgicos
Arrixaca.” Unidad de Genética Humana. Centro deagenesia renal izquierda, miopia grave OO{jugar de accién), como de metabolismo del
Bioquimica y Genética Clinica. Murcia. cariotipo: 46, XY, del (17)(p11,2 p11,Jon- enzima hepatico (biotransformacion y aclara-
clusiones.El SSM es una patologia de escasaiento) relacionados con el haloperidol como
Introduccion.Presentamos un nifio con dismorfrecuencia, aunque probablemente infradiagentagonista dopaminérgico y substrato del ci-
fia y retraso psicomotor. Por citogenética, seosticada. Muestra fenotipo caracteristico, reecromo P450 CYP2D@&acientes y Métodos.
detectd delecion intersticial de la banda p24raso psicomotor, alteracion del comportamientSe han estudiado 40 nifios diagnosticados de
donde se localiza el gen de la apolipoproteinaBtrastornos del suefio. Presentan delecion i8GT. Se ha procedido a determinar la capaci-
(APOB), comprobandose hipobetalipoproteinetersticial del brazo corto del cromosoma 17. dad metabdlica potencial de CYP2D6 median-
mia secundaria en el pacientgaso clinico. te andlisis molecular en ADN genémico extrai-
Nifio de 30 meses, retraso psicomotor y altera- do de leucocitos. Y, ademas,"se ha determinado
cion recidivante de la marcha. Padres mayor&ndrome de Franceschetti-Goldenhar. su capacidad metabdlica puntual ‘in vivo’ por
de 40 afios y antecedentes personales no relevBevision a proposito de la presentacion andlisis en orina de los metabolitos de dextro-
tes. Examen fisico: dismorfia craneofacial, hidos casos metorfan (DXT), administrado en dosis Unica
popsiquismo, hipotonia, dishabilidad y march . , tras un periodo de blanqueo terapéufmsul-
claudicante. Desarrollo somatico y resto de e%M- Oliete, J.M. Ramos-Fernandez, A¢aqos. Los resultados moleculares evidencian

ploracion general y neurolgica, normales. Exa3arTio-Nicolas un incremento de haplotipos con mutaciones o
menes complementarios: neurofisiologia, noentro Neurolégico Infantil. Madrid. delecciones (heterocigotos + homocigotos) en
mal; neurorradiologia, quiste aracnoideo estos nifios (45%), en comparacién con pobla-

cerebeloso e imagen hiperintens&i protube- Introduccion.El sindrome oculo-auriculo-ver- ciones control espafiolas (24%, 40%). Se ob-
rancia (descartada malformacion vascular); digebral, como también se denomina a esta ensierva concordancia entre los resultados mole-
minucién de triglicéridos y colesterol; cariotipo:dad, es una situacion infrecuente (1/13-16.008ulares (genotipo) y el metabolismo de
46, XY, del (2)(p24p24), lo que significa dele-casos por cada RN vivos). Lo queasderiza el dextrometorfan (fenotipo). Adicionalmente, el
cion intersticial de la banda 2p24. Al comprobarproceso es el fenotipo, fundamentalmente faciahetabolismo de DXT evidencia un patrén de
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desarrollo de las vias de sulfo y glucuronocorintroduccion. Las neuropatias sensitivo autotores de crecimiento, lo que confiere mayor
jugacién hepaticaConclusionesEl presente némicas hereditarias constituyen una patologialor patogénico a la mutacion. Este es el cuarto
estudio piloto sugiere la necesidad de evalu@oco frecuente y a veces de dificil diagnésticaaso de HSAN IV en el que se describe una
dicho polimorfismo frente a fallos terapéuticosCaso clinico.Presentamos el caso de un pamutacion del gen TRKAConclusionesEl diag-
y/o de reaccion adversa al tratamiento, y apuntéente, valorado por nosotros a la edad de rihstico de HSAN IV debe sospecharse en recién
la posibilidad de una asociacion a factoresieses, con antecedentes perinatales anormategidos con hipotonia, trastorno de la deglucion
genéticos que subyacen en dicha patologia. (APGAR 4/6/8), y ewlucion torpida tras el y crisis de fiebre no infecciosa. La enfermedad
nacimiento, por presentar serias dificultades difecta tanto al SN periférico como central. Su
alimentacion, episodios de vomitos y frecuentessociacion con mutaciones del gen TRKA sugie-
NEUROMUSCULAR apneas prolongadas que motivaron la realizee que las alteraciones génicas de las neurotrofi-
cion de una traqueotomia, una gastrostomianas o sus receptores pueden asociarse a trastor-
Neuropatia motora y sensitiva de Lom: una funduplicatura de Nissen en su hospital deos del desarrollo del sistema nervioso.
caracterizacion clinica, electrofisiolégica origen. Destaca la existencia de una arreflexia
y genética miotatica generalizada, que es el signo guia que
. . permite la sospecha de neuropatia periférica. Plaralisis facial en lainfancia: una revisién
J. C_olgnmez, L. Kalaydjievat, R. King’, J.  gyamen electromiografico, con ausencia de pde 98 casos
Conill®, M.2A. Gracid tenciales evocados sensitivos en los nervios ex- .. )
2 Unidad de Patologia Muscular. Servicio deplorados, orienté el diagndstico haciaunaneuré—- Quijano-Roy, U. Barcik, S.I. Pascual
Neurologia. “Unidad de Electrodiagnéstico. patia sensitivo autonémica hereditariab@Scual, E. Lopez-Laso, M. Blanco-Fuentes,
Servicio de Neurologia. Hospital Sant Joan de DélResultadosLa insensibilidad comprobada all' Pascual-Castroviejo
Barcelona.”Edith Cowan University. Perth, dolor, la ausencia de lagrimas con el llanto, I&ervicio de Neurologia Pediatrica. Hospital
Australia. °Dpto.de Neurociencias. Royal Freeinexistencia de papilas fungiformes en lengua Yniversitario La Paz. Madrid.
Hospital of Medecine. London. la sintomatologia autonémica variada (fiebre,
rubefaccion, sudoracion) llevan al diagnostic@bjetivos. Investigar datos epidemioldgicos y
Introduccion Las neuropatias hereditariagde neuropatia sensitivo autonémica hereditar@ondsticos de evolucion en la paralisis facial
motoras y sensitivas son poco conocidas tipo Il o sindrome de Riley-Dagonclusiones. (PF) infantil. Pacientes y métodoSe revisaron
clinicamente mal definidas. Estudios recientelsa presencia de una grave encefalopatia céws 98 casos controlados en nuestro servicio
han confirmado una gran heteeogidad gené- atrofia cerebral cortico-subcortical, microcefaentre 1988 y 1998. Fueron recogidos datos de
tica, con localizacion gendmica en varios croka y crisis epilépticas desvirtia en cierto mod@anamnesis, exploraciones clinicas, tratamiento
mosomas. Sin embargo, la caracterizacion de ehcuadro clinico y afiade un punto de controvey pruebas diagnésticas incluidos estudios sero-
cuadro clinico y genético especifico ha sidsia a la hora de valorar su origen, puesto que l@gjicos y neurofisiolégicofResultados.a edad
efectuada recientemente por Kalaydjieva en fantecedentes perinatolégicos anormales y losedia de presentacion fue de 7,6 afios (2 dias -
milias gitanas y se conocen como neuropatipisodios de hipoxia motivados por las apnea$4,7 afios), sin predominio de sexo ni de lado

motora y sensitiva de Lom (NHMSL). Presentapueden estar implicados en la etiologia. afectado. Habia antecedentes familiares de PF
mos tres miembros pertenecientes a una misma en 20 casos (20%). Fueron idiopaticos 76

familia afectados de dicha entid&hsos clini- (77,5%); congénitos, 10; secundarios a trauma-
cos.Los tres pacientes, 2 varones y una hembieuropatia sensitivo-autonémica tipo IV: tismo se registraron 6 casos, y a patologia infec-
de edades actuales 21, 23y 24 son hijos de padiéagndstico clinico y molecular ciosa local establecida, otros 6. Siete pacientes

itanos consanguineos. El cuadro clinico se inj- . tuvieron episodios recurrentes. Se recuperaron
gia en todos eIEIJos alrededor de los 5 afios é‘l Macayd, Y. Indo”, M. del Tord, M. Roig* ¢ |os trer) primeros meses de evolucI:Ci)c')n 73
forma de caidas frecuentes y un trastorno endaospital Matemo-Infantil Vall d'Hebron. pacientes (73,4%). En los 25 pacientes restantes
deambulacion que se hace progredixplora-  Barcelona” Kumamoto University School. Japén.fue realizado un test neurofisiolégico como mi-
cién. El cuadro clinico establecido se caracteriza nimo. Los resultados electrofisiolégicos fueron
por una afectacién de caracter distal en las cuatra neuropatia sensitivo-autonémica tipo I\jatol6gicos en todos ellos, con axonotmesis tras
extremidades con graves atrofias musculares @4SAN V) o insensibilidad congénita al dolorla segunda semana de evolucién. Considerando
las mismas, y cuya funcionalidad se halla seveen anhidrosis es un trastorde herencia auto- las PF idiopaticas, 7 (10%) mantenian secuelas
ramente comprometida. Existe una arreflexiadmica recesiva que recientemente se ha relacalos 6 meses del inicio; de ellas, 5 (70%) tenian
osteotendinosa generalizada, con afectacion dado con mutaciones en el dominio tirosinaantecedentes familiares (p< 0,01). Consideran-
todas las sensibilidades. Estudios electrofisiol@uinasa del receptor del factor de crecimientdo los casos recurrentes idiopaticos, 66% no se
gicos confirmaron la existencia de una neuropa&ervioso, TRKA.Caso clinico.Recién nacido habian recuperado al tercer mes, siendo la axo-
tia motora y sensitiva con grave denervacion pearén, hijo de padres consanguineos, cuya exetmesis un hallazgo constante en é<tas-
afectacion mielinica periférica asi como la alteploracién muestra fenotipo peculiar, con microelusionesNuestros resultados sugieren la exis-
racion en los PEA. Estudios patoldgicos confirretrognatia, hirsutismo, claviculas hipoplasicatencia de factores que influyen en larecuperacion
maron la existencia de una neuropatia desmieli-térax en quilla, hipotonia axial, llanto débil,de la PF. En general, evolucionan mejor las
nizante, con afectacion axonal secundaria. L@stridor, taquipnea, grave trastorno de la deglidiopaticas (recuperacion completa 94% frente
estudios genéticos establecieron la existencia dién y reflejos osteotendinosos vivosisdrde a congénitas 30%), en las cuales observamos
un de ligamento con el cromosoma 8g2dn- irritabilidad e hipertermia de origen no infecciopeor evolucion si tienen antecedentes familiares
clusién Tanto las caracteristicas del cuadro cliso. Durante el seguimiento se detecta retrasorecurrencias. La electroneurofisiologia es un
nico como los hallazgos electrofisioldégicos ypondoestatural y psicomotor y desaceleracion delstrumento de utilidad en la valoraciéon de la
genéticos confirman el diagnostico de NHMSL crecimiento cefalico. Numerosas exploracioneggsion si no hay recuperacion temprana o para

incluidas cariotipo, RM cerebral, neurografiadescartar afectacion central.
motora y sensitiva y biopsia muscular, son norma-

Neuropatia sensitivo autondmica he- les. A losl2 meses inicia conductas de automuti-
reditaria tipo Ill: presentacion de un caso lacién (dedos, lengua), sufre fractura inadvertidRaralisis facial periférica bilateral: revision
de inicio precoz asociado a encefalopatia de fémur y se constata ausencia de sudoraciondé nueve casos pediatricos
hipoxico-isquémica estudio del ADN del paciente y de los progenito J.Garcia-Pefias, M.V.G. Garcia-Calvo, L.G.

. . res muestra la presencia homo y heterocigotg;”: 2
A. Puche-Mira, P. de Mingo-Casado, Rrespectivamentepde una nueva trgnsicién C_g-r tiérrez-Solana, M.J. Bustos-Fonseca, P.

Domingo-Jiménez, E. Martinez-Salcedo, Cal nucledtido 2011 del exén 15 del gen d artinez, M.L. Ruiz-Falco

Casas-Fernandez receptor TRKA, que motiva una sustitucién Arg-Seccion de Neurologia. Hospital Nifio Jesus. Madrid.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Trp en el aminoacido 643. Dicho aminoacido se
Murcia. halla conservado en diversos receptores de fddbjetivos.Analizar las distintas etiologias en
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las que se puede presentar una paralisis facmlesta a plasmaféresis fue también muy buerdycen, por un lado, a la necrosis de las fibras
periférica bilateral.Pacientes y métodoSe sin efectividad de piridostigmina y con mejoriamusculares y, por otro, a la distorsion de la
revisan, de forma retrospectiva, las historiasioderada con deflazacort. Ambas comparterespuesta reparadora-regenerativa de la matriz
clinicas de 9 pacienteson paralisis facial Ag clase Il HLA DQ6, que ha sido asociado &xtracelular.
periférica (PFP) bilateral, diagnosticados enmiastenia gravis de inicio temprar@onclu-
tre enero de 1993 y marzo de 1998. En toda#dn.A pesar de que la presencia en dos herma-
los casos se analizan: edad, sexo, antecedentas y el cuadro miopatico de inicio tempran&arcoglicanopatias en Galicia. Estudio de
familiares de PFP, episodios previos de PFRarian pensar en un sindrome miasténico coh3 casos
debut clinico, semiologia neuroldgica y evogénito, hay datos de alteracion de inmuniday L . .
lucion. En todos los pacientes se realizarommumoral que aseguran el diagnéstico de miasl%—- Teijeird, J.M. FernandezR. Fernande?
puncién lumbar, estudios seroldgicos en suemia gravis seronegativa. - Teijeiro®, P. Larripd, C. Navarrg
y LCR, TC craneal y de pefiascos temporales #Servicio de Anatomia Patolégicay Neuropatologia.
y RM cranealResultadosEn los 9 pacientes, Hospital do Meixoeiro. Vigd’Servicio de Neuro-
el debut clinico fue una PFP unilateral, que seapel de la matriz extracelular en la fisiologia. Hospital Xeral-Cies. Vig6Servicio de
hizo posteriormente bilateral en menos de distrofia muscular ligada al cromosoma X Pediatria. Hospital Juan Canalejo. La Corufia.
dias. En 7 casos (77%), la PFP bilateral era e . .
Gnico signo inicial de disfuncion neurolégica.'\/l' Roig™’, A. Farga$, M. Gratac6$ J.Roma  gpetivo. Presentar trece casos de sarcoglica-
Los diagndsticos etioldgicos incluyeron neu?Seccién de Neurologia Infantil. Hospital Materno-nopatias de tres familias gallegBacientes y
roborreliosis (2 casos), recaida neuromeninafantil Vall d’Hebron.°CIBIM Hospitals Vall Métodos Se estudiaron tres familias, una de
gea de leucosis aguda (2 casos), infeccién pdHebron. Barcelona. ellas de etnia gitana, con un cuadro de distrofia
el virus varicela-zoster (1 caso), infeccion por muscular progresiva autosémica recesiva. En
el virus herpes simple tipo 1 (1 caso), infecObjetivo.Investigar mediante la utilizacion delas tres habia consanguinidad paterna. Se reali-
cion por el virus de Epstein-Barr (1 caso)métodos inmunohistoquimicos el papel de la6 estudio inmunohistoquimico y Western blot
sindrome de Guillain-Barré (1 caso) e hipermatriz extracelular en la patogenia de la distrade distrofina, a-, b-, g- y d-sarcoglicano, utro-
tension arterial por nefropatia (1 casdpn- fia muscular ligada al cromosoma Material ~ fina y espectrina, y andlisis genéti&esulta-
clusiones.La PFP bilateral es una entidady métodosMuestras de tejido muscular de &los.En todos los casos las CK estaban eleva-
clinica de etiologia multiple que agrupa patoeontroles normales y de 14 pacientes afectaddas, el EMG mostraba un patrén miopatico y la
logias de muy distinto potencial evolutivo. Lade distrofia muscular ligada al sexo (DMLX)biopsia muscular un patron distréfico grave.
mayoria de los casos corresponden a patolfueron estudiadas utilizando anticuerpos polboce casos fueron diagnosticados de g-sar-
gias infecciosas o postinfecciosas, pero delstonales capaces de reconocer diversos commmglicanopatia mostrando ausencia de proteina
considerarse siempre que se trate de un progentes de la matriz extracelular (MEC). Lale 35KDa. En un caso de a-sarcoglicanopatia
so infiltrativo tumoral, principalmente recai-inmunolocalizacion fue puesta de manifiestee encontr6 ausencia de adhalina, con debilidad
das neuromeningeas de leucemias. mediante la utilizacion del método peroxidadanotoria del resto de los sarcoglicanos. En todos
antiperoxidasa. Los resultados obtenidos des casos la distrofina fue normal. Estos resul-
valoraron sistematicamente empleando méteados fueron confirmados con Western blot. El
Miastenia gravis seronegativa familiar (en dos morfolégicos semicuantitativos. Por otr&studio genético detect6 la mutacion C283Y
dos hermanas) con sintomatologia pseudo- parte, con la ayuda de un analizador interactivtel gen13g12, en estado homocigoto, en once
miopéatica y automatizado de imagenes, se llevaron a cabéectados gitanos y en doce familiares hetero-
mediciones de los siguientes pardmetrosigotos. En la segunda familia se demostr6 la
> > a) espacio ocupado por el perimisiomutaciéon del 521-T en este mismo gen. El caso
S. Quijand, M.A. Martinez-Granerd I. ) egpacio ocupado por el endomisio, yle a-sarcoglicanopatia presenté la mutacion
llla-Sendra c) superficie de las fibras muscularBesul- Arg77Cys (Prof. Kaplan et alConclusiones.
#Servicio de Neuropediatria. Clinica Infantil La Paz.tados.La expresion de los componentes de I&stos resultados, obtenidos recientemente en
Madrid.® Hospital Santa Creu i San Pau. BarcelonaMEC en el tejido muscular de los pacientesuestro laboratorio, hacen sospechar que las
DMLX es un fenémeno selectivo que se produsarcoglicanopatias son mas frecuentes de lo
Objetivo.La miastenia gravis seronegativa, dee fundamentalmente en relacién con los grisupuesto. Para su despistaje es recomendable el
patogenia autoinmune pero sin Ac antirrecepos degenerativos-regenerativos. La DMLX sestudio de la biopsia muscular con inmunohis-
tor Acetil Colina, no difiere clinicamente de ladebe a un defecto genético con enorme hetertoquimica y Western blot de al menos un pa-
forma con Ac antirreceptor. La presentacidigeneidad clinico-patologica. En un extremo dadiente por familia, y el estudio genético para la
familiar es extremadamente rara. Se describespectro se encuentran los pacientes con anfirmacion del tipo de mutacién, deteccién
los casos de dos hermanas afectadas, hijasfdaotipo mas severo, en los que la reduccion dé¢ heterocigotos y consejo genético.
padres sanos no consanguingdasos clini- tamafio de las fibras, el acimulo precoz de
cos. Caso 1Mujer de 16 afos que comenzé dejido conectivo y la distorsion del lecho capi-
mostrar debilidad generalizada de predominitar, son los hallazgos patolégicos mas notableBéficit de calpaina 3: diagndstico molecular
proximal al segundo afio de vida. El curso fu&n el otro extremo la hipertrofia de las fibrag/ caracterizacion clinica en dos pacientes
rogresivo, con Gowers + e imposibilidad denusculares, los fenémenos de particion de las .
gubgi]r escaleras. CPK normal; bigpsia musculdibras, el actimulo relativo de ch))Iégenos y % Colomef, M.2A. Garcid, A. Lasd, P.
inespecifica; EMG miopatico; decremento miasmenor afectacion clinica, son los hallazgo§alland’, L.V.B. Andersorf
ténico en la estimulacién repetitiva; fibra aislapredominantes. El fendmeno de depoésito seletUnidad de Patologia Muscular. Servicio de
da con jitter incrementado; Ac antirreceptor (tivo de los componentes de la matriz extraceliNeurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.
), y TAC sin alteracion timica. Respuestdar se observa en cualquier punto del espectftServicio de Genética Molecular. Hospital de la
espectacular a la plasmaféresis y buena a predh distribucion de los componentes de la matri@anta Creu i Sant Pau. Barcelon@Dpto. de
nisona y deflazacort, no mejorada comxtracelular en el tejido muscular patolégico ndleurobiologia. University Medical School.
inmunoglobulina iv; sin efecto con piridostig- parece cumplir una funcion sustitutiva destinaNewcastle up on Tyne. Gran Bretafia.
mina.Caso 2Hermana mayor del caso 1, de 2@la a reemplazar el espacio cedido por la pérdida
afios, presentaba pérdida de fuerza proximale nimero o volumen de las fibras muscularektroduccion.La distrofia muscular de cintu-
aunque no tan acusada como su hermanaCgnclusione<El conjunto de hallazgos de nuesfas o limb girdle muscular dystrophy 2A
ptosis palpebral desde la infancia, con cursmo estudio sugiere que la matriz extracelulaLGMD 2A) es causada por la alteracion de
estable. El EMG, estimulacion repetitiva, jitterparticipa de forma activa en la compleja pataina proteasa neutra musculo-especifica acti-
y biopsia fueron iguales que los de su hermangenia de la distrofia muscular ligada al sexorada por el calcio y conocida como calpaina 3.
Resultaron negativos la TAC de timo, Ac antiLas anomalias de la molécula de distrofin&u fenotipo e identificacién con el cromosoma
rreceptor (-), ANA y estudio tiroideo. La res-observadas en este grupo de enfermedades chfegl2 fue efectuada por primera vez en 1996

S.1. Pascual Pascual. Pascual-Castroviefp
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por Fardeau y colaboradores. Presentamgse nacié en 1996, su pediatra detect6é en Ibiopatia minicore-multicore: un caso
dos pacientes varén y hembra de edades actypsimeros meses de vida una intensa hipotonj. . ,
les respectivas 16 y 19 afios afectados de estciada a macrocefalia y luxacion de caderg Blanco, M. Taboada, S. Edreira, F. Suarez,
cuadro clinicoCasos clinicosEl cuadro cli- De las exploraciones complementarias realizd- Larripa

nico consistente en debilidad de predominidas destacamos: CPK elevada, EMG miopati¢éospital Materno-Infantil Teresa Herrera. La
proximal de las EEIl se inicia a los 12 afios y VCN normal; biopsia muscular: patrén deCoruiia.

posteriormente afecta de manera muy selectlistrofia muscular con ausencia de merosina

va el biceps. Los valores de la CK séricinmunohistoquimica y Western blot); TC (18Introduccién.La aplicacion de los modernos
alcanzaron valores de hasta 40 x N unidadeseses): patron de leucodistrofia semejante alétodos histoquimicos histoenzimolégicos y
Por la progresion de la debilidad, el fenotipael hermano. A esta edad, bajo tratamiento cate microscopia electrénica al estudio de la
del cuadro clinico puede considerarse graven inhibidor de la xantina-oxidasa desde los 1Biopsia muscular en nifios afectos de hipotonia
El cuadro clinico de la paciente femeninaneses, habia alcanzado la sedestacion, un bwemnatal ha permitido reconocer y agrupar di-
presento6 un curso mas lento y benigno iniciarieno cefalico y una motilidad aceptable a nivelersas enfermedades neuromusculares con el
dose la debilidad a los 6 afios. La afectacion €& las 4 extremidades, siendo su CD de 108ombre de ‘miopatias congénitas’. La menos
predominantemente de las EEIl, existiend€onclusion La DMC intermedia o distrofia frecuente y quiza por ello la menos conocida es
una evidente hipertrofia de gemelos. Los valazerebromuscular tipo occidental descrita pda miopatia minicore-multicoreCaso Clinico.

res de la CK sérica alcanzaron cifras de hastmo de nosotros hace 13 afios se corresporféieesentamos un caso evidenciado en una nifia
34 x N unidadesResultados Los estudios con la DMC merosino-deficiente de recientale 5 afios con historia de hipotonia y debilidad

gendmicos mostraron en ambos una alterdescripcion. muscular desde los 20 meses de vida. Ademas,
cién del gen de la calpaina 3. En el varén, la se realiza una revision diagndstico-terapéutica
mutacion G222R en homocigosis y en la pa- de dicha patologia.
ciente, la delecion R748Q. Inmunohistoquimica y Western blot en la

distrofia muscular congénitatipo occidental.

Estudio de ocho casos Distribucion y efectos de la inyeccion de

Distrofia muscular congénita merosino-
deficiente. Una observacion familiar

. . tinta china por via intramuscular
C. Navarrd, A. Viso® J. Urdiale$, M. P

Olivé®, I. Ferrer, A. Teijeiro®, R. M. Roig®" A. Farga$, M. Gratacos, J.
N. Fernandez-Martinéz E. Pinto$, R. Fernande? S. Teijeird Roma’

Mora[es-Redondb M.2l. Novo-Rodrigue? #Servicio de Anatomia Patolégica y Neuropatologia® Seccién de Neurologia Infantil. Hospital Materno-
J. Eiris’, M. Castro-Gagd Hospital do Meixoeiro. Vigd Servicio de Pediatria Infantil Vall d’Hebron. Barcelona.” CIBIM.
@ Departamento de Pediatria. Servicio de Neuy Neurofisiologia. Hospital Cristal-Pifior. Orense. Hospitals Vall d’Hebron. Barcelona.
ropediatria. ® Servicio de Anatomia Patoldgica. °Servicios de Neuropatologia y Neurofisiologia.
Hospital General de Galicia. Santiago de Compostelddospital Principes de Esparia. Barcelona. Introduccién La administracion intramuscular
“Servicio de Pediatria. Hospital Xeral-Calde. Lugo. (IM) de liquidos se utiliza ampliamente tanto
Objetivos Caracterizar las diferentes formasen el campo de la biologia como en el de la
Introduccion.El grupo de las DMC constituye de distrofia muscular congénita (DMC) tipomedicina. Se ha empleado la inyeccién IM de
un capitulo heterogéneo dentro de la patologéxcidental en relacién a la deficiencia o no deubstancias para inducir necrosis focal y poste-
muscular, ya que junto a la forma clasica simerosina. Valorar la afectacion del Sistem&aormente estudiar los mecanismos de regene-
afectacion de otros 6rganos o sistemas, existBiervioso Central (SNC) en los diferentes subracién del tejido muscular estriado. En los
otras formas con participacion del SNC (tipdipos. Definir el déficit parcial de merosina.ultimos afios se estd empleando la inyeccion IM
Fukuyama o distrofia cerebromuscular, de preMateriales y métodosSe han estudiado ochocomo via de acceso para la terapia génica de
dominio en Extremo Oriente) y del globo ocubiopsias musculares y una de piel y nervio dalgunas miopatias hereditarias. A pesar del
lar como ocurre con el sindrome de Walnifios con diagndstico clinico de DMC. Ade-amplio uso de esta técnica, no existen estudios
ker-Warburg, con el sindrome MEB y otrasmas del cuadro muscular, en tres de ellcan los que se haya investigado de forma siste-
posibles variantes. En el afio 1985, uno dexistian lesiones en sustancia blanca sugestidatica la distribucion de las substancias inyec-
nosotros describié una forma que cursaba caas de desmielinizacion difusa. En cortes pdadas y/o la crono-topografia de las lesiones
macrocefalia, contracturas, signos neurorra&ongelacion se realizardaécnicas de rutina e inducidas por las misma@bjetivos.Estudiar
dioldgicos de leucodistrofia y Cl normal, quenmunohistoquimica para espectrina, distrofila distribucién y los efectos de la inyeccion de
fue etiguetada como DMC tipo intermedia ma, proteinas asociadas, utrofina, merosinasgpbstancias por via IM mediante la utilizacién
distrofia cerebromuscular tipo occidental (casa-2laminina. En cinco casos se realizé andlide tinta china como trazaddaterial y méto-
1 de la presente casuistica). Recientemente, sie de Western blot para distrofina y merosinalos.Inyeccion de 25-30 ml (aproximadamente
ha descrito una variante de DMC con participaResultadod.as ocho biopsias musculares pre©,01 ml por gramos de peso del animal) de tinta
cion del SNC y deficiencia de merosina ‘lamisentaban un patrén distréfico compatible conhina en el paquete muscular posterior de la
nina alfa 2’ (locus génico 6g2) de predominidMC. Seis de ellas mostraron una inmunodeextremidad posterior del ratén C57BI10. Gru-
en occidenteObjetiva Presentar los casos deteccion normal de merosina y a-2 lamininapos de 3 animales fueron sacrificados a los ‘0’,
dos hermanos con distrofia muscular congénitastas fueron totalmente negativas en dos, eés5y 30 mn; 1, 2, 4, 8, 12, 18y 24 horas, y 2, 4,
(DMC) merosino-deficienteCasos clinicos. tableciéndose el diagnéstico de DMC me7, 15y 30 dias después de la inyeccion. Como
Dos hermanos (nifio y nifia), hijos de un matrirosin-negativa, confirmado por Western blotcontrol, se emplearon las extremidades contra-
monio consanguineo en primer grado. El nifi€on este método se demostrd un déficit palaterales de 15 animales inyectadas con SSF.
fue diagnosticado en 1983 con 4 afios de edadal de merosina en otros dos casos con altellaas muestras de tejido muscular congelado se
en ese momento y al margen de la DMC preseciones del SNC. En la biopsia de piel de uhan cortado en secciones de 7 a 15 m de grosor
taba macrocefalia, facies miopatica, contracticaso se demostrd negatividad de merosina grse han utilizado las siguientes tinciones: H-E,
ras en codos, rodillas y caderas, Cl normalas membranas basales de anejos y union déierémico, PAS y reticulinaResultadosLa
VCN normal, y tan sélo habia alcanzado lanico-epidérmicaConclusionesEl estudioin- tinta china se distribuye inmediatamente a tra-
capacidad para la sedestacién. En la TC (hunohistoquimico completoy de Western blovés de los septos de perimisio y alcanza distan-
afos) y la RM (11 afios) cerebrales se apregi@ra distrofina, proteinas asociadas a la distroias considerables. Los septos de perimisio
patrén de leucodistrofia simétrico y ligera dilafina y proteinas de la matriz extracelular, eactian como barreras que impiden el paso de
tacion ventricular. La evolucién fue estacionanecesario para un diagnoéstico correcto de las particulas de tinta a través suyo. La inyec-
ria en el tiempo y fallecié a los 16 afios de edddMC y su clasificacion. Los resultados de pietion IM produce tres efectos lesionales distin-
por un proceso respiratorio agudo. Se diagnosen altamente demostrativos y pueden sustos: 1. Zona de descarga de la inyeccion; 2.
tico de DMC tipo intermedia o distrofia cere-tuir a la biopsia muscular en casos de sospecBanas adyacentes: a) en contacto con los septos
bromuscular tipo occidental. En su hermanalinica. de perimisio, b) por rotura de los septos de
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perimisio y difusion ulterior al parénquima, yTorticolis paroxistica con ataxia y Caso clinicoPrimera hija de padres no consan-
3. Zonas distales en las que soélo actla desviacion de mirada al cenit. ¢Una guineos y con un hermano sano. El desarrollo
disolvente de la tinta china. La tinta chinavariante de migrafia? ¢ Unnuevotrastorno psicomotor es considerado normal hasta el ini-
induce una enorme reaccion inflamatoria en lparoxistico? cio de lamarcha. Alos 22 meses inicid trastorno
zona de descarga de la inyecci@onclusio- . , . de la motricidad amplia con inestabilidad y
nes La técnica de inyeccién empleada ed: C@mpistat, J. Lopez-CasdsR. Vidal®  c4idas frecuentes. A los 30 meses de edad
nuestro estudio es reproducible y puede util*Servicio de Neurologia. Unidad Integrada Hospitalpresentaba espasticidad, ataxia y actitud dist6-
zarse para otros estudios. Las investigacion&ant Joan de Déu-Clinic. Hospital Universitari Sanhica del pie izquierdo. A los 4 afios padecia
basadas en los efectos de inyecciones de subsan de Déu. BarcelonfiNeuropediatria. Hospital  diplejia espastica con componente atéxico, con
tancias por via IM deben tener en cuenta Islutua. Terrassa, Barcelond.Neuropediatria. pérdida de la deambulacion auténoma a los 4
diversidad y la topografia de las lesiones qudospital de Terrassa. Terrassa, Barcelona. afios y medio de edad. Se produjo un empeora-
se producen como consecuencia de la inyec- miento progresivo con aparicion de rigidez
cion, asi como del tamafio de las substanciasiptroduccion. Los trastornos paroxisticos noextrapiramidal, temblor y distonias alrededor
0 particulas inyectadas. La tinta china puedepilépticos (TPNE) en la infancia son muyde los 7 afios de edad. Tenia dificultad para la
ser un trazador muy util para el estudio sdrecuentes y en ocasiones dificiles de identifideglucion, disfagia y disartria; no se observaba
cuencial de los fendmenos inflamatorios detar. En el lactante, el torticolis paroxistico (TP)deterioro cognitivo pero si alteraciones de con-
mausculo. el vértigo paroxistico (VP) y la desviacionducta de forma intermitente. A los 9 afios pre-
ténica de la mirada con ataxia (DTMA) sornsentaba grave afectacion generalizada con rigi-
conocidos. Por contra, la migrafia (M) es mudez, distonias y dolor, con escasa respuesta a la
VIDEOS cho méas conocida pero menos comdn en estedicacion. Exitus a los 9 afios y 8 meses de
grupo de edad. Presentamos un grupo de pedad. La neuroimagen, RMI realizadas de for-
Respuesta de la hemiplejia alternante a un cientes con sintomas comunes entre ambas seriada, mostré signos de atrofia de cerebe-
inhibidor de los receptores NMDA entidadesPacientes y métodoSe trata de 3 lo progresiva, sin otras alteraciones hasta los 9
(dextrometorfan) pacientes (2F, 1M) (2m-15m) con cuadro peafios y 5 meses en que se evidenciaron las
. . riédico de torticolis, ataxia, hipotonia, irritabi-imagenes tipicas ‘en ojo de tigre’. En el estudio
J. Eirisi, M.C. Curros, C. Cidr€, J.A. jigad, flexion ceflica con desviacion de miramacroscépico del cerebro se evidencio el depo-
Calvifio’, M. Castro-Gagd da al cenit, tendencia a somnolencia, fotofobisito de hierro a nivel de nicleos palidos y
@ Departamento de Pediatria. Servicio de Neuroy sonofobia sin vomitos ni cefalea evidente. Laustancia nigra. El estudio histolégico mostré
pediatria. Hospital General de Galicia, Santiago deduracién de los episodios es variable (hdes esferoides y acimulos de hierro. El estudio
Compostela.”Servicio de Pediatria. Hospital ras-dias), cede/disminuye con el suefio y ergenético demostrd ligamiento en el cromosoma
Xeral-Cies. Vigo. peora con ejercicio e infecciones. En los 3 cas@9p12.3-p13.
existen antecedentes de familiares proximos
Objetiva Presentacion de un caso de hemipleson migrafia. Los exdmenes complementarios
jia alternante (HA) en un lactante con especidlieron normales y la tendencia evolutiva favoHiperekplexia no hereditaria de presen-
referencia a la respuesta terapéutica al dextrmble a partir de los 2-3 afios; la respuestatacion precoz: estudio video-EEG de un
metorfan.Introducciéon.La HA es una entidad cinaricina y flunarizina resulté escasa. Un pacaso
infrecuente de etiopatogenia desconocida quéente respondié a L-Dopa y a otro se le admi- . . ,
se inicia antes de los 18 meses, asocia crisistra acetazolamid&€omentarios Sefialar la J. de Juan-FrigofaB.C. Baliela-Garcig B.
autolimitadas de hemiplejia en uno u otro hempresentacién de una entidad a caballo entre@i“'l'Per%z , J. Barreiro-Davifia, F.
cuerpo y a éstas se asocian evolutivamenkéacompafiada y otros TPNE (VP, TP, DTMA) Villanueva’, E. Cotd
crisis ténicas, disténicas o coreoatetdsicas y @&t bien es cierto que algunos pacientes presénbepartamento de Pediatria’Servicio de
tetraplejia flaccida, entre otras. De forma caan en diferentes periodos de la vida TP, VP y NNeurofisiologia® Servicio de Genética Molecular.
racteristica las crisis desaparecen con el suefivsgemos que esta entidad es distinta y corresespital Central de Asturias. Centro Universitario.
y la norma es la instauracion de un retragponderia a una forma puente entre una serie dgiedo.
psicomotriz variable. Entre los distintos farmaTPNE y otros claramente emparentados con la
cos ensayados para el control de las crisib] (antecedentes, fotofobia, sonofobia, respuesatroduccién La hiperekplexia (sindrome del
destacan los resultados parciales obtenidos ctanal suefio, etcConclusionSefalar la presen- sobresalto) es una enfermedad poco coman.
la flunarizina y anecdoticamente con el metacién de una entidad no descrita hasta el pr8e manifiesta como una respuesta exagerada a
mantine (antagonista ties receptores NMDA). sente que engloba caracteristicas comunesestimulos somatosensoriales. La hiperexcita-
Presentamos los resultados obtenidos con warios TPNE, sin que pueda incluirse especifbilidad neuronal es debida a mutaciones pun-

farmaco, el dextrometorfan, utilizado como aneamente en ninguno de ellos. tuales del gen que codifica la subunidad alfa 1
titusigeno y con actividad antagonista de los del receptor de la glicina, principal neuro-
receptores NMDA.Caso clinico.Varéon de 2 transmisor inhibitorio de las interneuronas del
afios y medio que desarrolla crisis versivas cefeorma precoz de la enfermedad de tronco y médula espinaCaso clinicoVarén
licas y oculares a la edad de 5 meses y en cusylallervorden-Spatz de 4 meses, embarazo normal, cesarea, Apgar
evolucion se demuestra la presencia de crisis Be , . , . 8/9, sin antecedentes de hiperekplexia ni de
hemiplejia uni o bilaterales, crisis ténicas, dist- P00-Arguelles, J. Lépez-Casas, M. Pinedggnsanguinidad, y de raza gitana. Pronto co-
nea paroxistica y coreoatetosis, con detenciérfy Férnandez-Alvarez mienza con dificultad respiratoria y degluto-
enlentecimiento posterior en el desarrollo psic&ervicio de Neurologia. Hospital Universitari Santria progresivas, hipotonia cervical e hiperto-
motor. Tras mejoria inicial en la duracion de la3oan de Déu. Barcelona. nia de extremidades; facies tosca; labios
crisis —aunque no en su frecuencia— con flunari- gruesos; hernia umbilical. No visceromega-

zina, se instauraron episodios de tetraplejia flamtroduccion.Descrita en 1922, se trata de undias; no macroglosia, y piel sin manchas ni
cida, en nimero de 3-4 dia. Bajo tratamiento c@nfermedad neurodegenerativa de herenaggrosamientos. El video-EEG muestra epi-
dextrometorfan (4 mg/kg/dia en 3 dosis), se heutosémica recesiva por acumulo de hierro esodios de hipertonia de miembros superiores
observado una significativa reduccion en léos nucleos palidos y engrosamientos axonalesn pufios cerrados e hiperextensién de los
frecuencia y duracién de las mismas, de form@sferoides) en pdlidos y zona reticulada de laferiores, acompafiados de bradipnea y cia-
que en el momento actual ocurren de formsustancia nigra. La clinica y edad de inicio sonosis, que no se corresponden con grafoele-
esporadica y en especial relacion con estimuleariables, con tres formas bien definidas: tardimentos epilépticos; sélo potenciales de arte-
durante sus ejercicios de rehabilitacion motrio del adulto, juvenil e infantil precoz. A travésfacto de gran voltaje occipitales. La estimulacion
ConclusionesEl posible beneficio de farma- de imagenes en video, presentamos la evoli&ctil (raiz nasal) las induce facilmente, la
cos con efecto antagonista NMDA debe de seion clinica de una paciente con una forméexion dorsal las cesa. Asimismo, se aprecia
evaluado en casos de HA. precoz de laenfermedad de Hallervorden-Spatziperreflexia y clonus persistente, sin modifi-
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cacion en el EEG. En el TAC craneal se obseBindrome de Rett. Estudio EEG evolutivo del cuadro convulsivo presenta, después de
va atrofia cértico-subcortical. Los estudiogde 13 casos suspender el pentotal, deterioro brusco con
oftalmoldgico, 6seo, metabdlico y genétic . ._clinica y EEG compatibles con muerte encefa-
(cariotipo y genética molecular —mutacione%- Bauzano-Poley, A.C. Rodriguez-Barrioyica £ estudio necropsico muestra panencefa-
R271L y R271Q del gen GLRA1-) fueronnUevo, V.E.Femandez-Sanchez, M.D. Morgis jinfocitaria, con afectacién de sustancia
normales. Tras sufrir crisis tonico-clénica ge~amirez blanca cerebral y cerebelosa; afectacion focal
neralizada, el EEG presenta lentificacion dednidad de Neurofisiologia y Neurologia Infantil. cortical cerebral y cerebelosa; pequefios focos
recha y foco de puntas temporal izquierdd-ospital Materno-Infantil Carlos Haya. Malaga. microscépicos aislados en tronco; meningitis
Tratado con clonacepam mejor6 la hiperek- linfocitaria focal, y edema generalizado con
plexia, segin se observa en el video-EEGqtroduccion.Se ha realizado un estudio retrosdafio neuronal difuso. Mediante el estudio anato-
aunque hubo un progresivo deterioro neurol@ectivo de 13 pacientes con sindrome de Rettopatolégico se descarta cisticercosis y tuber-
gico y respiratorio. Exitus a los 7 meses(SR). Hemos hecho un seguimiento de la evaulosis, asi como enfermedades de acimulo. Se
Resultados y conclusione€reemos que se lucién EEG en cuanto a la actividad de base plantea la posibilidad de toxoplasmosis cere-
trata de una forma grave de hiperekplexipresencia de anomalias paroxisticas. Se ha bral, que no ha podido ser confirmada con
precoz no hereditaria. Otras mutaciones reéentado relacionar los estadios clinicos del simstudios microbiolégicos; también se ha bara-
cientemente descritas estdn siendo analizarome, con los hallazgos EERaterial y mé- jado la posibilidad de una esclerosis mdltiple.
das. Casos esporadicos descritos en la literatodos.Para el diagnéstico se han aplicado los

ra no han detectado mutaciones en el gen. Lasterios de la Asociacion Internacional para el

crisis epilépticas y las alteraciones en el TAEstudio del sindrome de Rett (1988). Se les Haistonia sensible a L-Dopa (enfermedad

y EEG podrian deberse, en parte, a los epispracticado EEG de vigilia a todos los casos, ge Segawa). A proposito de un caso

dios reiterados de hipoxia. con privacion de suefio en aquellos pacientes

que presentaban epilepsia. Se han realizado 4rfc: Rodriguez-Barrionuevo, M.A. Rodri-
total de 102 registros EEG. La edad de I0g§u€z-Vives, M.D. Mora-Ramirez, J. Marti-
Hipotonia aguda en un lactante: ¢botu- pacientes estaban comprendida entre 6 mese3§Z-Anton
lismo o intoxicacién? 15 afiosResultadosDe todos los pacientes, 9/Servicio de Neuropediatria. Hospital Materno-
13 tenian epilepsia y 4/13 no presentaban nimfantil Carlos Haya. Malaga.
iy > gun tipo de epilepsia. Se ha analizado la activi-
M.D. Cruzado-Jimenez, A.C. Rodriguezgag de base y hemos observado tres tipos beroduccién.La distonia sensible a la L-Dopa
Barrionuevo evolucién: a) de lentificacion a desorganizadescrita por Segawa et al en 1976, es un raro
Unidad de Neurologia y Neurofisiologia Infantil. cidbn en 5 casos; b) de desorganizacién a lenfiroceso neuroldgico que se inicia en la infancia
Hospital Materno-Infantil Carlos Haya. Malaga. ficacion en 5 casos, y c) de lentificacion & representa una forma de distonia idiopatica,
lentificacion en 3 casos. Los paroxismos dgque empeora durante el dia y es muy sensible a
Introduccion.La hipotonia aguda en el lactan-puntas, punta-onda y ondas agudas de localida- administracion de L-DopaCaso clinico.
te es un cuadro de escasa incidencia, qa®n frontotemporal se han observado en 7/1Bresentamos un paciente varén de 10 afios de
desencadena una cascada de diagnosticos aintrotemporales en 4/13 y 2/13 no presentadad, nacido tras embarazo y parto normales,
ferenciales en la que suele encontrarse el blban anomalias. La incidencia maxima de lason peso de 3.600 g y sin patologia perinatal.
tulismo en dltimo lugar. Presentamos el casanomalias paroxisticas se han observado enNa existen antecedentes familiares de interés.
de un lactante con posible botulismo, cuytransicion de los estadios clinicos Il a @on- Alrededor de los 5 afios de edad, los padres
diagndstico se ha visto dificultado por la posielusionesEl EEG es un buen marcador biol6-advierten deterioro motor con marcha balan-
bilidad de una intoxicacionCaso clinico. gico para el diagnostico del SR como apoyo eeante hacia el lado izquierdo, distonia de la

J. Martinez-Antén, M.J. Nufiez-Castain

Lactante varén de 6 meses de edad con clinits criterios clinicos. mano izquierda y gran dificultad para correr,
de presentacion aguda, caracterizada por de- que empeoraba durante el dia y con la tension
caimiento, somnolencia, hipotonia, dudosa emocional, y mejoraba tras el reposo nocturno.
disminucién del nivel de conciencia, dificul-Hemiplejia aguda progresiva de etiologia El examen neurolégico mostraba rigidez gene-
tad para la succién, ptosis palpebral, imposdesconocida y evolucion fatal ralizada, distonia del brazo izquierdo, temblor

bilidad para mover los ojos y estrefiimiento , . de reposo, hiperlordosis lumbar, marcha difi-
En los antecedentes personales destaca cg%a: Delgado-Marques, A.C. Rodriguezjiosa e imposibilidad para andar con los
habia cursado una semana antes un catarrotf@ "lonuevo, A. Herrero talones. La escritura desbordaba la distonia.
vias altas, tratado con productos homeopatservicio de Neuropediatria. Hospital Materno-Los reflejos tendinosos eran vivos y no habia
cos (dulcamara). Como antecedentes familignfantil Carlos Haya. Méalaga. déficit sensitivo; no existia sindrome cerebelo-
res debemos sefalar la presencia de ptosis so, ni déficit mental. Por la noche habia un
palpebral en un tio y abuelo paterno. En I€aso clinicoPresentamos el caso de una nifiampeoramiento importante con rigidez genera-
exploracién al ingreso cabe mencionar terde 3 afios de edad con hemiplejia adquirida, dieada, marcha espastica, aumento del temblor,
dencia al suefo, reflejo fotomotor abolido ycurso progresivo de veinte dias de evolucidmetrocollis e imposibilidad para levantarse del
oftalmoplejia bilateral, disminucion de losEn TC craneal y RM se visualizan multiplessuelo. Todas las exploraciones complementa-
movimientos esponténeos e hipotonia generkesiones nodulares de diferente tamafio en fosas fueron normales. Bajo la sospecha de en-
lizada de predominio axial. La sensibilidad yposterior y hemisferios cerebrales, localizaddgrmedad de Segawa, se inici6 tratamiento con
los reflejos tendinosos estaban conservadamn la unién entre sustancia gris y blanca, hip@ mg de L-Dopa y 8 mg de carbidopa, tres
Entre las pruebas complementarias destacaieiensas en e hiperintensa.l A los diez dias veces al dia, y el paciente mejoré rapidamente
examen EMG que mostraba una afectacidel inicio del cuadro, presenta deterioro neurade sus sintomas. En la actualidad lleva mas de
miopética, con claro predominio en la musculégico progresivo con disartria e irritabilidaddos afios asintomatico.

latura facial, con respuesta incremental en laternando con periodos de somnolencia. Ante

estimulacion repetitiva del nervio cubital yla sospecha de cisticercosis cerebral se inicia

disminucién de la amplitud de los potencialetratamiento con albendazol y dexametasorfaspasmos de sollozo y estado epiléptico
evocados motores. La toxina botulinica epresentando a las 24 horas vomitos, pérdida del a . .

suero y heces fueron negativas y los cultivosontrol esfinteriano y disminucién del nivel det- 24820, M.2M. Lertxundi, M.A. Guiu

para clostridium botalinicumen heces, ali- conciencia con glasgow de 10. Posteriorment&grvicio de Pediatria. Hospital de Zumarraga.
mentos y medicamento fueron asimismo ngsresenta crisis convulsivas parciales multifoGuiptzcoa.

gativos. El paciente mejoré de forma paulatieales con generalizacién secundaria. Las crisis

na en dos mesesy en la actualidad se encuerftraron refractarias a los farmacos antiepiléptios espasmos de sollozo (ES) son comunes y
totalmente recuperado, con EMG normal. Seos y progresaron a estado de mal parcial coafectan al 4-5% de los nifios. En cierto periodo
discute el diagnéstico diferencial. trolado con pentotal. A las 72 horas del iniciae la infancia, son mas frecuentes que la suma
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de todos los demas trastornos cerebrales parostagmus junto a movimientos de cabece@oco frecuente. El curso de esta enfermedad es
xisticos. La historia deja pocas dudas, pero drpotonia marcada generalizada, ausencia dapredecible; pueden aparecer recaidas, y las
casos intensos es habitual remitirlos al neuropROT y mala tolerancia alimentaria con imporsecuelas se observan frecuentemente. El diag-
diatra por sospecha de convulsiones. Presentante grado de distrofia. La RM muestra en Théstico se basa en las caracteristicas clinicas,
mos el caso de una nifia con estado epilépticoarcada hiperintensidad difusa a nivel de tod@eurorradioldgicas y evolutivas.

tras un ES tipico, hecho poco referido en I& sustancia blanca tanto supra como infraten-

literatura.Caso clinicoNifia de 20 meses sin AP torialmente compatible dentro del contexto cli-

de interés. Entre los antecedentes familiar@sco con Pelizaeus Merzbacher. A lo largo de lAlteracién de la sustancia blanca en la
destaca que un hermano y un primo paterrevolucién se han evidenciado nuevos datdenilcetonuria

tuvieron ES. Presenta ES desde los 8 mesesdimicos: en EESS, signos de afectacion extr%- ., . .

edad, de tipo ciandtico, muy frecuentes y habpiramidal con movimientos disténicos y rigi-'_* Gassio, J. Camplstol_, MA Vilaseca, F.J.
tualmente de grado II-Ill (apnea-cianosis-pérdiddez cérea; en EEII destaca la actitud paréticg@mPra, N. Lambruschini

de conciencia) aunque no son raros los de gradon marcada hipotonia y arreflexia osteotendiJnidad de Seguimiento PKU. Unidad Integrada
IV (asociados a opistétonos y sacudidas convutosa, y a nivel axial continda con su gramospital Clinic-Sant Joan de Déu. Esplugues de
sivas). Durante un proceso infeccioso presenitépotonia. Se realiza estudio genético mediantdobregat, Barcelona.

un ES con apnea, cianosis, pérdida de conciesl-cual se detecta una mutacion puntual a nivel

cia, opistétonos y sacudidas clénicas generalizdel exon 5 del gen PLP en el paciente, siendo@bjetivos Estudio de las alteraciones de neuro-
das durante 40 minutos y que ceden tras 2 dosmdre heterocigota para la mutaci@onclu- imagen en la fenilcetonuria (PKU) y su corre-
de valium iv. Tras el episodio la exploracion esionesLa enfermedad de PMD es una entidaticion con la clinica y control dietétideacien-
normal, asi como el EEG y la analitica incluidopoco frecuente que puede presentar diferentes y métodoSobre unamuestrade 70 pacientes
hierro y ferritina. Evolucion: DPM normal. Trasformas de presentacion, evolucién y progreafectados de PKU clésica controlados en nues-
psicoterapia familiar se han reducido el nimersion de sus manifestaciones clinicas como esteh unidad, hemos recogido 18 observaciones a
de episodios y su intensidad. Los ES son m&aso que nos ocupa. A pesar de carecer l@s que se les practicé estudio de RM craneal
intensos durante procesos intercurrentes febantecedentes familiares, la realizaciéon de RMNbor haber sido diagnosticados de forma tardia
les. ConclusionesEl estado epiléptico como ante la sospecha clinica, es de gran utilidad paledad media diagnoéstico: 3 afios y 10 meses),
consecuencia de un ES puede ser mas frecueateliagndstico precoz. Los avances en biologf@o haber seguido controles clinicos ni dietéti-
de lo que se piensa. El tratamiento profilacticaolecular permiten el estudio genético de feecos adecuados o presentar alguna complica-
con antiepilépticos estaria indicado en paciemriliares y consejos genéticos muy precisos. cién neurolégicaResultadosLa RM craneal

tes con estado por ES, no en convulsiones fue normal en 5 casos y patolégica en 14. Una
simples. El tratamiento profilactico con anti- de las observaciones se encuentra en los dos
epilépticos no modifica la historia natural deEsclerosis mielinoclastica difusa de grupos, ya que comprobamos normalizacion de
los ES. Schilder la neuroimagen controlarse los niveles de fenil-

. . , alanina (Phe) en sangre. Todos los pacientes
M.2M. Hawkins, A. Fernandez-Jaen, Aon RM craneal normal presentaban un buen

NEUROMETABOLICAS Martinez-Bermejo, S. Quijano, S. Dominqnirol dietético (Phe media en sangre: 355
Enfermedad de Pelizaeus Merzbacher: 9U€Z, . Pascual-Castroviejo mmol/l), con una incidencia de retraso mental
importancia de laneuroimageny el estudio Servicio de Neurologia Pediatrica. Hospitaldel 80%. En el grupo con RM craneal patoldgi-
genético Universitario La Paz. Madrid. ca, ninguno presentaba un buen control dietéti-

~ . co (Phe media en sangre: 1.087 mmol/l) y una
M,as__Mynoi, P. Abenid, S. FerraZ, B. Objetivos Analizar las caracteristicas clinicasjncidencia de retraso mental del 57%. Los ha-
Loureiro’, I. Creveaux, J. LOpez-Pisoh o5 hallazgos neurorradiolégicos y la evoluciéfiazgos de neuroimagen fueron: alteracion de
#Servicio de Pediatria. Hospital Obispo Polanco.asociada con la enfermedad de Schilder (EQjustancia blanca (SB) periventricular (7/14),
Teruel? Centre Hospitalier Universitaire. Clermont Casos clinicosDescribimos 5 casos (4 muje-alteracion de SB periventricular y subcortical
Ferrand, Francia. Dpto. de Biologia Molecular. res/1 varén), diagnosticados de ES. Se aporté®/14) y alteracién de SB con atrofia cerebral
“Unidad de Neuropediatria del Hospital Infantil las caracteristicas clinicas, la neuroimagen, €3/14). En 2 pacientes con RM craneal patol6-
Miguel Servet. Zaragoza. EEG, el estudio con potenciales evocados (gica, se detectaron niveles altos de Phe en SB

5) y los parametros analiticos, que incluyemediante espectroscopi&onclusiones.No

Introduccion. La enfermedad de Pelizaeudos niveles de acidos grasos de cadena meyiste correlacion entre alteracion RM craneal
Merzbacher (PMD) es una entidad englobadarga de los ésteres del colesterol en suero (B/Cl, clinica neuroldgica y neuropsicolégica.
dentro de las leucodistrofias que afectan &). ResultadosLos pacientes tenian edadegxiste relaciéon entre alteraciéon RM craneal y
SNC, originada como resultado de distintasomprendidas entre los 7 y 12 afios. Las priiveles altos de Phe en sangre. En nuestra serie
mutaciones del gen PL{Proteolipid protein) meras manifestaciones clinicas fueron: hemia alteracién en SB aparece con niveles de Phe
cuya funcién es esencial para la normal mielparesia (3/5), tetraparesia-disartria (1/5) y crien sangre superiores a 500 mmol/l. Las image-
nizacién. Se han descrito distintas formas clinsis convulsivas-sindrome cerebeloso (1/5hes de afectacion de SB pueden normalizarse
cas en funcion de diferentes criterios como I®tros hallazgos clinicos evolutivos fueroncon el control de los niveles de Phe.
edad de presentacion, signos clinicos, rapidezisis parciales (3/5), sindrome cerebeloso (2/
de progresién, edad de fallecimiento, hallazgds), alteracion de la sensibilidad (3/5), pérdida
en neuroimagen... Actualmente y gracias a late agudeza visual (1/5) y disartria (2/5). La T@éficit de cofactor molibdeno como
avances en biologia molecular, se han podidola RM mostraron grandes zonas de hipodeprimera manifestacion de convulsiones
detectar mutaciones del gen PLP, localizado esidad en la sustancia blanca de los hemisferiogonatales
el cromosoma Xq22, responsables de la enfezerebrales (4/5), hiperintensas en las imagenes . . .
medad, que posibilitan estudios en familiaresge RM en T. Este hallazgo se observo ergl'I Campista, |. Lizarragd, M.A. Vilasecd,
consejos genéticos precis@aso clinicova- médula (1/5) y cerebelo (1/5). Los parametro¥l-A- Cusi®, R. Artuctf, J. Titus’
ron de 7 afios y 5 meses, hijo Unico de padresaliticos fueron normales. EI EEG mostrdNeurologia” Neonatologia®Bioguimica® Anato-
sanos y sin antecedentes familiares de interdsntificacion focal o difusa del trazado en todosiia Patoldgica. Hospital Sant Joan de Déu. Barce-
salvo la posibilidad de un aborto de su fettos casos. Se registraron potenciales evocadosa.*Neonatologia. Hospital J. Trueta. Girona.
gemelo a los 2 meses de gestacion. Partopatol6gicos en 3 nifios. Se observé mejoria
término, eutdcico, Apgar: 9/10, PN: 3.540 gclinica tras corticoterapia en todos los casos. Llatroduccion.El déficit del cofactor molibdeno
Comienza a la hora de vida con estridor larirevolucion clinica fue: minima afectacion motoes un error congénito del metabolismo (ECM)
geo importante y progresivo, llegando a precia (5/5), recaidas (3/5), crisis epilépticas comgue condiciona un defecto enzimatico multi-
sar ventilaciéon mecanica. A los 3 meses, destioladas (3/3) y retraso psicomotor (1/6hn- ple: sulfito oxidasa, xantina dehidrogenasa y
ca la ausencia de contacto social, evidentdusionesLa ES es un proceso desmielinizantaldehido oxidasa. Las manifestaciones clinicas
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de este defecto son mdltiples, en especial, enredal (control epidural), heparina y antitrombi-de caida cefalica desde los 5 afios; pérdida de
periodo neonatal con dificultades alimentariasia Ill. Angio-RM al mes del alta con recanali-deambulacién a los 5 afios y 4 meses. En el
convulsiones rebeldes y deterioro neurolégicazacion de senos. Patron anormal de sialotransomento actual (8 afios y 4 meses) tiene una
Caso clinicoRecién nacido de sexo masculinderrinas en plasma (CDT). Normalidad decuadriplejia disténica y se alimenta con sonda
con antecedentes de un hermano pretérmino f@&tores y proteinas de coagulacion posterioresisogastrica. Ausencia de mancha cereza.
32 semanas fallecido a las 36 horas de vida pseriados. Neuropatia axonal leve en n. peroneResultadosEn ambos casos se observa una
problemas respiratorios y deterioro neurol6givC sensitiva (sural) normal. Signos de retinosideficiente actividad de b-hexosaminidasa A
co inexplicado. El embarazo y parto del propoen electrorretinograma. Cuadrempatible con en leucocitos, suero y cultivo de fibroblastos
situs cursaron sin incidentes. A las 6 horas deDG tipo I.ConclusionesEl SCDG es un cua- (2% del valor control). Heterocigosis alelo
vida inicia vomitos, hipertonia muscular, crisiddro multisistémico con afectacion neurolégicdN (Arg178His) en el caso 1 y homocigosis
convulsivas multifocales y rechazo del alimengue puede inducir estados de hipercoagulabilen el caso 2. Demostracion de heterocigosis en
to, con rapido deterioro neuroldgico y trazaddad. Debe descartarse en encefalopatias sin etws padres en el caso 2 y pendiente en el caso
EEG de estado de mal eléctrico. La ECO crdegia conocida por estudios habituales, sobte ConclusioneslLa variante B1 de gangliosi-
neal mostraba imagenes de encefalomaladiado, si presentan afectacion cerebelosa, epigiesis GM2 es infrecuente, heterogénea y debe
multiquistica que se confirmaron por RME dios stroke-like, trombosis, neuropatia de preddenerse en cuenta ante cuadros involutivos que
Fallecio a los 15 dias. Se practicé estudio anatoiinio axonal y/o retinosis en la evolucion.  asocien pérdida de lenguaje, ataxia, distonia'y
mopatolégicoResultadod.os niveles bajos de afectacion piramidal.

urato junto con la positividad del sulfitest orien-

taron hacia un defecto del molibdeno. Lo¥ariante B1 de gangliosidosis GM2 en dos

niveles de sulfocisteina estaban elevados y bpacientes. Una forma infrecuente de Evolucion natural del sindrome de Lowe

jos los de glutation en plasma (2,3 mM/I, VNenfermedad lisosomial F. Romero-Anddjatt J.J. Garcia-Pefigs. M.

5,5-12,5) y musculo (5,9 mM/g proteina, VN L, . . ) > g
17.3-27 )2)y EIevacién( sulfocist%]el'rr)]a/taurina ed- Eiris’, L. Monasterid, J. Calviiid, A. Gobémez-Arglelled L.G. Gutiérrez-Solarfa

orina. Se confirmé el déficit enzimatico com-chabas, M. del Rid, M. Castro-Gagd E. _Collaqd’, J. Ramos-Lizanga M.L.
pleto en higado (Dr. C. Dorche, Lyofjonclu- *Dpto. de Pediatria. Servicio de Neuropediatria RUiZ-Falcé
siones.l. Ante convulsiones neonatales inexHospital General de Galicia. Santiago de®Seccion de Neurologia. Hospital Nifio Jesus.
plicadas debemos pensar en un ECM; 2. Elomposteld Servicio de Pediatria. Hospital Xeral- Madrid. ® Servicio de Radiodiagnéstico. Hospital
empleo de sulfitest como cribaje y los valore€ies. Vigo.¢Instituto de Bioquimica Clinica. San Rafael. MadridUnidad de Neuropediatria.
bajos de urato resultan sugestivos, y 3. LBarcelona. Hospital Torrecardenas. Almeria.
disminucion del glutation (cuyo precursor es la
cisteina) no ha sido descrita hasta el presentelatroduccion.Las gangliosidosis GM2 consti- Objetivos.Estudiar la evolucion natural de las
esta entidad y puede dificultar la eliminacién déuyen un grupo heterogéneo de enfermedademnifestaciones neurolédgicas y de los hallaz-
radicales libres. lisosomiales con herencia autosémica recesivgos de neuroimagen en el sindrome de Lowe.
ocasionadas por una deficiente actividad de [@asos clinicoDe forma retrospectiva, se revi-
enzima b-hexosaminidasa o de su activadsan las historias clinicas de 5 paciertieg-
Trombosis de senos venosos intracranealesproteico. Frente a las formas clasicas como heosticados de sindrome de Lowe (SL) entre
en un paciente con sindrome de glicopro- enfermedad de Tay-Sachs o variante B (déficiinero de 1987 y marzo de 1998. En todos los
teinas deficientes en carbohidratos de b-hexosaminidasa A), Sandhoff o variante €asos se analizan: edad, motivo de consulta,
. (déficit de b-hexosaminidasa A y B) y, menoslatos clinicos, hallazgos de neuroimagen vy
S.Quijano-Roy, S.I. Pascual-PascdaW.V.  frecyentemente, del activador proteico (variarevolucién. En todos los pacientes se realizaron:
Cuestd, M. Maties', A. Fernandez-Jaénl. 1o "aAB) se ha sefialado la existencia de UrBEG, TC e IRM craneales, valoracion oftalmo-
Pascual-Castroviejo variante B1 de la que se conocen formas simliégica, radiografias de esqueleto, estudios de
Servicio de Neurologia PediatricDpto. de lares al Tay-Sachs, formas juveniles e inclusfuncion renal y cromatografia de aminoacidos
Hematologia. Hospital Universitario La Paz.formas crénicas, y que pueden no ser objetiven sangre y orin&esultados3 pacientes fue-
Madrid.® Dpto. de Bioquimica. Hospital Universita- bles bioquimicamente al mostrar valores pragon diagnosticados en el primer afio de vida,
rio Ramon y Cajal. Madrid. ticamente normales de hexosaminidasa A cuapero en 2 casos el diagnéstico se demor6 hasta
do ésta es evaluada con substratos no especifiasspués de los 4 afios de edad. En 3 casos, el
Objetivos.Presentar un caso de sindrome d@bjetivo.Presentacion de 2 casos de gangliosmotivo de consulta fue la aparicion de un nis-
glicoproteinas deficientes en carbohidratodosis GM2, variante B1, en sismas infantil tagmus ocular y en los otros 2, la presencia de
(SCDG) con multiples trombosis intra y extray juvenil. Casos clinicosCaso 1.Nifia de 30 una hipotonia grave. Todos los casos presenta-
cranealesCaso clinicoVaron con hipotoniay meses con antecedente de retraso psicomoton retraso psicomotor e hipotonia, siendo el
atrofia cerebelosa constatada desde los 6 mesge®e ha adquirido deambulacién auténoma @éficit cognitivo grave en 2 casos. Dos pacien-
de edad, con biopsia muscular inespecifica partir de los 24 meses y con lenguaje limitadtes desarrollaron crisis epilépticas. Todos los
velocidad de conduccion motora en limite infea 10 vocablos. Tras una hipotonia inicial, spacientes presentaban dismorfia facial, catara-
rior de normalidad. Hipertransaminemia en losbserva a partir de esta edad la instauracién tis congénitas, nistagmus, signos de tubulopa-
primeros 3 afios de vida. Episodio transitorio dena espasticidad e hiperreflexia generalizaddi®a y deformidades articulares multiples. El
hemiparesia a los 3 afios. Hermana fallecidacan pérdida de capacidad deambulatoria, dglaucoma congénito y la cifoescoliosis se obje-
los 2 afios por sepsis con cuadro similar kenguaje y actitud distdnica de extremidadegivaron en 4 casos. Tres pacientes presentaban
atrofia de capa granulosa del cerebelo por anaiwen aparicion de crisis parciales y mioclénianomalias en la sustancia blanca en la IRM
mopatologia (tipo Norman). Estudios neuroeas y desarrollo de ceguera e incoordinacidraneal (hipersefales en secuencigadilate-
rradiolégicos, metabdlicos, de coagulacion yeglutoria, siendo exitus a los 5 afios y 8 meseales y simétricas y asociadas a areas micro-
bioquimicos no concluyentes. A los 10 afiogras repetidas infecciones respiratorias. Se evjuisticas en su interioonclusionesl. Aun-
tras traumatismo craneal banal, inicia intensdencié mancha rojo cereza a los 5 af@@mso que bien definido por la asociacion de
irritabilidad y cefalea con progresiva obnubila2. Nifia de 4 afios y 10 meses con padresanifestaciones neuroldgicas, oculares, rena-
cion; desconexion y hemiparesia al octavo di@onsanguineos y antecedente de leve retrdes y osteoarticulares caracteristicas, existen
ResultadosRM y angio-RM venosa cranealen adquisiciones psicomotrices que inicidormas clinicas atipicas que pueden condicio-
con signos de trombosis de senos longitudinataxia lentamente progresiva a partir de los 3far un diagndstico tardio del sindrome; 2. En
superior, inferior y transverso izquierdo; infarmeses, con reaccién de alarma exagerads lactante varén debe sospecharse siempre este
to hemorréagico izquierdo; déficit de actividadpérdida paulatina de lenguaje, desarrollo deroceso ante la asociacion de anomalias visua-
de antitrombina Il y proteina S; multiplesactitud disténica en miembros, incoordinales e hipotonia, y 3. No existe diferencia clini-
trombosis extracraneales. Normalizacion clieion deglutoria progresiva y sin afectaciorca significativa entre las formas con IRM cra-
nica tras tratamiento de hipertension intracradsual o auditiva. Ausencias complejas y crisiseal normal o patoldgica.
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Sindrome de PEHO miento y, posteriormente, debilidad del rectdfraccion de acortamiento baja en el ecocar-
. interno izquierdo. Bioguimica, RMN-S, elec-diograma al diagnéstico, que en la actualidad
P. Martinez-Pastdr J. Jovef, F. Calv, J.  yrorretinograma, estudio cardiolégico y nefrose ha normalizado), si bien 2 de ellos han
Cambrd, A. Hervas, N. Vicente |. Vitoria®, - |4gico fueron normales. La biopsia musculadesarrollado otros sintomas (retinopatia pig-
E. LopeZ, B. Hoyo", A. Estaff, A. Cufiaf 1 \estra una miopatia lipidica; las actividadementosa). EI metabolismo oxidativo (hiper-
3 servicio de Pediatria Servicio de Electrofisio- enzimaticas de la cadena respiratoria son ndactacidemia, cocientes lactato/piruvato >20
logia. “Servicio de Radiologia. Hospital Lluis males, y no se ha encontrado delecion dglbeta OH butirato/acetoacetato >4) no se ha
Alcanyis. Xativa. Valencia. ADNmt por Southern en misculo periférico nimodificado.ConclusionesLos resultados de
en sangreCaso 2.Hijo con ptosis bilateral los ensayos terapéuticos revisados en la litera-
Introduccion El sindrome de PEHO fue descri-desde el nacimiento y progresiva afectacién dara son controvertidos. Nuestros resultados
to por primera vez en Finlandia por Salonem, emdsculos oculomotores. Actualmente (11 afiogpoyan que algunos pacientes pueden mejorar
1991, en 14 pacientes que pertenecian a piesenta una oftalmoplejia externa completasubjetivamente o incluso objetivamente, pero
familias diferentes. Se denomina sindrome damovilidad ocular izquierda. Lactato y piruva-persistiendo un metabolismo oxidativo altera-
PEHO por presentar encefalopatia progresita ocasionalmente elevados en suero; normalds y evidenciando otros sintomas relaciona-
(PE), hipsarritmia (H) y atrofia dptica (O), queen LCR. RMN-S, estudio cardiolégico, nefro-dos con su enfermedad mitocondrial.
junto con la hipotonia generalizada y la atrofiggico y biopsia muscular (bioquimica, micros-
cerebral intensa del cerebelo y troncoencéfalmpia dptica y ADN por Southern), normales.
y leve a nivel supratentorial, constituyen lo€n la biopsia del recto interno izquierdo sé&nfermedad de Alpers asociada a defi-
criterios necesarios. Como criterios de apoyidentific6 por Southern una delecién del ADciencia del complejo IV de la cadena
destacan ciertos rasgos dismoérficos, edema bt (4.977 pb) confirmada en sangre por PCRespiratoria mitocondrial
cara y de extremidades, reflejos OT exaltado§onclusién.Se trata de 2 casos de CPEO de , a ,
lentificacion de la VC y potenciales evocado$ierencia materna con ptosis palpebral congénf-, Gonzalez-Conde M.2J. Fernandez-Sea-
auditivos y somatosensoriales anormalaso  ta, sin afectacién multisistémica a los 38 y 12" E. P'nt°§’,A' Viso, J. Arenas, Y.
clinico. Varén de 1 afio de edad, sin antecedenfios (lo cual excluye un Kearns-Sayre) y co ampos, J. Eiris, M. Castro-Gagd
tes familiares, prenatales ni perinatales de intpresencia de una delecion del ADNmt; ellé Dpto. de Pediatria, Servicio de Neuropediatria.
rés y con somatometria normal al nacimientaonlleva a una expresion clinica de CPEO difé-Servicio de Anatomia Patolégica. Hospital General
Al mes de vida comenzé con irritabilidad yrente a lo descrito en la actualidad. Resaltamds Galicia. Santiago de CompostelaDpto.
curva de peso deficiente sin encontrarse patolta importancia de realizar el estudio genétic@ediatria. Hospital Cristal Pifior. OrenstCentro
gia. Posteriormente, se detecta una microcefaolecular en el tejido mas afectado, que ede Investigacion. Hospital 12 de Octubre. Madrid.
lia, reflejos OT exaltados e hipotonia que proruestro caso es el musculo ocular, el Gnico que
gresahastasergrave, y detencion en el desarrdi® permitido la confirmacién diagndstica ddntroduccion.El término enfermedad de Alpers

psicomotor. Se descart6 enfermedad neuromeftalmoplejia de origen mitocondrial. o polidistrofia incluye, probablemente, nume-
tabdlica. Al tercer mes objetivamos una atrofia rosas afecciones esporadicas o familiares de
Optica y al 5-6 mes presenta un incremento del etiologia desconocida caracterizadas por re-

peso por edema en cara y extremidades sugevolucién tras tratamiento en enfer- gresién psicomotriz y crisis comiciales, princi-
riores e inferiores. Al noveno mes comienzanedades mitocondriales por alteracion de palmente miocldnicas, a las que se asocia final-
con espasmos en flexién y extension diagnosia cadena respiratoria mente coma prolongado, hemiplejia poscritica
candose por EEG una hipsarritmia. En la RMIQ% N , . y ceguera, que conducen ala muerte. La demos-
cerebral presenta una atrofia intensa de cerefé- Calvo?, L. Fernandez-PinedaY. Cam-  jracian en algtin caso de alteracion hepatica y
lo y de troncoencéfalo, y una discreta atroﬁ(%OS ;.M. Aparicid, M. Martinez-Pard J.  anomalias morfolégicas y/o funcionales en las
cerebral supratentorial. Concluyéndose por todo"€nas’, G. Lorenzd mitocondrias (déficit de PDH o de algtin com-
ello que se trata de un sindrome de PEHOCentro Investigacion. Hospital 12 de Octubreplejo de la cadena respiratoria+ ha relacionado
Comentario.Este sindrome Gnicamente habiaMadrid. 2Servicio de Pediatria® Cardiologia la afeccion con este tipo de enfermedades.
sido descrito en pacientes de origen finlandé=ediatrica. Universidad de Alcald. Hospital RaménAnatomopatolégicamente existe destruccion
pero con posterioridad se han descrito ddSajal. Madrid. neuronal inespecificaObjetivo. Describir el
casos en Japon, tres casos en Argentinay uno en caso de un paciente con una posible enferme-
Sevilla por el Servicio de Neuropediatria deDbjetivos Evaluar la evolucion a largo plazo dedad de Alpers asociado a citopatia mitocon-
Hospital Virgen del Rocio, siendo éste el segunin grupo de pacientes diagnosticado de enfeadrial. Caso clinico Se trata de un nifio de 1 mes
do caso detectado en Espafia. medades mitocondriales por alteracion de k12 dias de edad, que debut6 a los 25 dias de
cadena respiratoria. Tratados con coenzimada por crisis convulsivas en apariencia cléni-
Q10 (Co Q10), L-carnitina, riboflavina, tiami- cas generalizadas y ulteriormente crisis mio-
Oftalmoplejia externa familiar de origen na y acido ascérbicd?acientes y métodos. clénicas unilaterales y multifocales. En los
mitocondrial Incluimos en el estudio 9 pacientes con alter&EG se objetivo un trazado con descargas pa-
. cion de la cadena respiratoria mitocondriakoxisticas bilaterales (polipuntas de baja ampli-
M. Pinedd, A. Vernef, S. Santo§ M.A. | 5 sintomatologia predominante es musculaud, polipuntas-ondas y actividad lenta de gran
Vilasecd, R. Artuct?, A. Serrd, M. Morales, (7 casos), encefalopatia (1 caso) y retraso cormmplitud) y ocasional trazado de des-
Y. Campos, A. Playarf, J. Montoy& titucional del desarrollo (1 caso). En 6 paciencarga-supresion. La exploracién oftalmolégica
3Servicio de Neuropediatri2Dpto. de Bioquimica. tes se detecto afectacion cardiol6gica. Tras eVvidencio la presencia de una ceguera cortical.
“Servicio de Oftalmologia. Unitat Integradadiagndstico, se inici6 tratamiento en todos IoEn la neuroimagen evolutiva (TC/RM) se ob-
Hospital Clinic-Sant Joan de Déu. Barceldtapto.  pacientes con Co Q10 (50-150 mg/dia )servé una atrofia cerebral progresiva. La deter-
de Bioquimica y Biologia Molecular. Hospital DoceL-carnitina (100-200 mg/Kg/dia), riboflavina minacion seriada de acido lactico y pirdvico
de Octubre. Madrid.Dpto. de Bioquimicay Biologia (150-300 mg/dia), tiamina (300-900 mg/dia)mostré la presencia de una hiperlactacidemia
Molecular. Universidad de Zaragoza. Zaragoza. acido ascorbico (1-2 g/dia). El tiempo de sesostenida, con lactico/pirdvico >35. La histo-
guimiento medio fue de 6,6 afios (rango de 1fatologia de la biopsia muscular fue normal,
Introduccidn.La oftalmoplejia externa progre-a 9 afios)ResultadosHemos observado me- mientras que en su homogenado se observo
siva cronica (CPEO) es una mitocondriopatiforia subjetiva en dos pacientes con fatigabildeficiencia del complejo IV de la cadena respi-
caracterizada por ptosis palpebral bilateral gtad e intolerancia al ejercicio, que actualmematoria mitocondrial. Las determinaciones de
pardlisis lentamente progresiva de la muscul&e no refieren dificultades para sus actividadd3DH, piruvato carboxilasa y biotinidasa en
tura oculomotoraObjetivo. Presentamos una cotidianas. Normalizacién de la curva pondeeultivo de fibroblastos fueron normales. Las
familia de CPEO hereditaria, congénita y deal en 1 caso con retraso constitucional dekisis convulsivas se intentaron controlar con
evolucion atipicaCasos clinicos. Caso Ma- desarrollo. Mejoria de la funcién miocardicadistintos farmacos en diferentes asociaciones
dre con CPEO, ptosis bilateral desde el naocén los 6 casos con afectacion cardiolégicgB, PHT, VGB, biotina, piridoxina, VPA,
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ACTH, LTG y CZP). Con el VPA, a pesar dealteraciones cualitativas y cuantitativas en laErombosis de seno venoso lateral izquierdo
recibir L-carnitina, hizo un fracaso hepaticanitocondrias en el examen ultraestructural ¥n una mastoiditis

agudo transitorio. Actualmente (20 meses), preleficiencia de los complejos Il y IV de la . o
sgnta un retraso psicomotor pr(ofundo, ce)ggecmdena respiratoria en gl t{omoge)rqado muscy: Edreira, R. Blanco, M. Taboada, L. Muifios,
cortical, intensa atrofia cerebral con tendencir. Estudio genético molecular deDNmt: - Larripa

a la microcefalia y crisis refractaridSonclu- ausencia de las mutaciones puntuales MERRHpspital Matemo-Infantil Teresa Herrera. La
sion.Creemos que la presente observacion puetELAS; sin delecionesConclusion.Cree- Corufia.

de corresponder a un sindrome de Alpers asmos que la hidrocefalia congénita extrema de

ciado a una citopatia mitocondrial de base, esta paciente tiene, posiblemente, una reltatroduccion.Las trombosis cerebrales otége-
bien tratarse de una encefalomiopatia mitocowion directa con el trastorno primario del menas desde el comienzo de la era antibiética, y
drial precoz que remeda por la clinica y laabolismo oxidativo que presentaba, y que a@specialmente desde la introduccion de los mo-
neurorradiologia a las polidistrofias. En el aseataclismo cerebral acontecié presblemen- dernos antibidticos, han pasado de ser una com-
pecto clinico-EEG impresiona de una encefalde a partir de las 20 semanas de gestacigpiicacion infecciosa relativamente frecuente a

patia mioclénica temprana. momento a partir del cual el metabolismo de losonstituir algo excepcional, méas adn si, como en
neuroblastos ya migrados pasa de forma pret caso que presentamos, el Gnico sintoma es una
gresiva de anaerobio a aerobio. fiebre sépticaCaso clinicoSe relata la historia
Hidrocefalia congénita extrema con de un nifio de 7 afios remitido a nuestro centro
encefalopatia asociada a citopatia mito- para estudio de fiebre prolongada de origen
condrial LIBRES desconocido, siendo el protocolo habitual de

. . . exadmenes complementarios negativo. Sélo la
J. Eiris’, E. Pintos, A. Viso®, Y. Campos$, J.  Neuroborreliosis en la edad pediétrica: a realizacion de una TAC craneal primero y una
Arenas, M. Castro-Gagbd propésito de cinco casos RMN posteriormente permitié evidenciar el foco
#Dpto. de Pediatria, Servicio de Neuropediatria . , N ausalDiscusion.Se discute la importancia de
b Servicio de Anatomia Patoldgica. HospitalGeneraE- Martinez-Mateo, J.J. Garcia-Pefias, M.ths t¢cnicas de neuroimagen como complemen-
de Galicia, Santiago de CompostefDpto. de BUStos-Fonseca, L.G. Gutiérrez-Solangg ge| protocolo diagnéstico de fiebre prolonga-
Pediatria. Hospital Cristal Pifior. OrenséCentro  M-V.G. Garcia-Calvo, M.L. Ruiz-Falcd 44 de origen desconocido, asi como la conve-
de Investigacion. Hospital 12 de Octubre. MadridSeccion de Neurologia. Hospital Nifio Jesusniencia de las distintas opciones terapéuticas.

Madrid.

Introduccion. La etiologia de la hidrocefalia
congénita extrema y/o hidranencefalia se h@bjetivos. Describir los distintos sindromes Tumores espinales en la infancia. Presen-
relacionado con infecciones antenatales, distinicos de disfuncion neurolégica en los quéacion de 48 casos
tintos factores teratogénicos, trastornos precpuede diagnosticarse una neuroborreliosis en ; .
ces en la vasculiaaci%n cerebral, o bien F::onl‘?';\ infancia.gPacientes y métodoRevisién re- Ta. Pérez-MartinezH.J. Bueno-Perdonip
factores genéticos. Al margen, diversos procérospectiva de las historias clinicas de 5 paciefi: Gutierrez-Martin}, E. Lopez-Lasg A.l.
sos metab6licos determinados genéticamenties diagnosticados deeuroborreliosis entre Puente-MufioZ, R.S. de las Herds F.
pueden condicionar trastornos en la migraenero de 1994 y marzo de 1998. En todos Id4ateos-Beatd
cion neuronal y/o en la organizacion cerebratasos se analizan: edad, sexo, antecedent8sccionde Neurologia Infantil. Hospital Universitario
como la forma congénita de deficiencia depidemiolégicos, debut clinico, semiologial2 de OctubréHospital Clinico San Carlos. Madrid.
carnitina palmitoil transferasa I, procesosieuroldgica, resultados de las pruebas com-
peroxisomales, aciduria glutéarica tipo 1l y laplementarias y evolucion. En todos los pa©bjetivo.Los tumores espinales en la infancia
forma cerebral de deficiencia de piruvato desientes se realizan: TC e IRM craneales, pumepresentan una patologia infrecuente. Se pre-
hidrogenasa. No hemos encontrado referenciagn lumbar y serologias para agentetende analizar en una serie de pacientes la
bibliograficas sobre un trastorno grave de estgeurotropos (incluyendo Western blot pargresentacion clinica, el diagnéstico y las carac-
indole en relacion con una citopatia mitoconBorrellia burgdofer) en sueroy LCR. El diag- teristicas de estas lesion®scientes y méto-
drial. Objetivo. Presentar una observacion dedstico de neuroborreliosis se realiz6 por ldos.Se revisan retrospectivamente las historias
hidrocefalia extrema congénita asociada a defevidencia de Western blot IgM o IgG positivoclinicas de 48 pacientes con tumoraciones in-
ciencia de los complejos lll y IV de la cadenan suero junto con Western blot IgG positivdrarraquideas y edad inferior a 15 afios diagnos-
respiratoria mitocondrialCaso clinico.Hija en LCR paraBorrellia burgdoferi Resulta- ticados en nuestro hospit&BesultadosDe los
Unica de un matrimonio joven y no consanguidos. Las edades en el momento del diagnégacientes analizados, 17 son de sexo femenino
neo, diagnosticada de hidranencefalia por ectico se hallaban comprendidas entre los 6 y 1d85,4%) y 31 varones (64,6%) con una edad
grafia antenatal a las 28 semanas. Al nacimieh6 afios. S6lo en un caso, existia el antecedenedia de 7,7 afios. Los diagndsticos histologi-
to presentaba una intensa macrocefalia cde de picadura por garrapata. Cuatro pacientess mas frecuentes son astrocitomas (22,9%) y
frente prominente, dehiscencia de suturas debutaron con paralisis facial periférica. Elipomas (18,8%) seguido de metastasis (12,5%),
discreta hipertonia. La TC cerebral mostrabfempo que transcurrié entre el debut y eépendimomas (8,3%) y sarcomas de Edwing
hidrocefalia con parénquima cerebral menor ddiagnostico varié entre 2 semanas y 1 afio. L@8,3%). La duracién de la clinica previa al
3 mmy quiste aracnoideo retrocerebeloso; EEGindromes neurolégicos evolutivos incluyediagnéstico ha sido con mayor frecuencia de
trazado desorganizado y lento. Se implanté uman: pardlisis facial periférica bilateral (2 ca-entre 1 y 6 meses (33,3%). La sintomatologia
valvula de derivacion ventriculo-peritoneal, ysos), pardlisis facial periférica recurrentale presentacion se ha relacionado con altera-
se logro controlar parcialmente la macrocefaliél caso), multineuritis craneal (1 caso) yiones en la marcha y dolor raquideo en la
progresiva. Clinicamente, curs6 con un retrasmielo-radiculo-neuritis (1 caso). En 1 pacientenayoria de nuestros pacientes. Los datos ex-
psicomotor profundo y convulsiones generalise asoci6 una artritis pauciarticular. Todos loploratorios se han vinculado con afectacion de
zadas controladas con FB y DPH, falleciendopacientes se trataron con ceftriaxona por vidas largas y lesion de segunda motoneurona.
los 4 afios de edad por un proceso infecciogarenteral. Dos casos presentaron déficits pdfn cuanto a su localizacion, en el plano axial las
respiratorio agudo. A los 3 afios de edad se $istentes (pardlisis facial residuaQonclu- lesiones extradurales (23 pacientes) y en el
realizd una biopsia de piel y de misculo posiones.1. La neuroborreliosis debe consideplano sagital la afectacion dorsal (34 pacientes)
presentar hiperlactacidemia sosteniBasul- rarse en el diagnéstico diferencial de lakan sido las topografias principal&onclu-
tados.Cultivo de fibroblastos: actividades delparalisis faciales periféricas bilaterales y recisionesLas alteraciones en la marcha progresi-
complejo PDH y de la piruvato carboxilasadivantes, y 2. La ausencia de antecedentes d&s e insidiosas junto al dolor continuo y noc-
normales. Mutaciones en el gen Elalfa y en gicadura de garrapata y/o de las manifestacitidrno en el raquis son datos de gran valor para
del componente X del complejo PDH, negatines dermatolégicas de la fase inicial de laospechar una patologia grave espinal. Un alto
vas. Biopsia de musculo: fibras rojo desestruenfermedad pueden diferir el diagnostico yivel de sospechay larealizacion de pruebas de
turadas con aumento en la actividad de COXetrasar el tratamiento. neuroimagen permiten el diagnostico precoz.
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Complicaciones neuroldgicas de la Paz y Sant Joan de Déu) y la relativa de otr@s una complicacion posible en tumoraciones
varicela: revision de 29 casos (General de Galicia, Valdecilla, Ramén y Cajalhemisféricas supratentoriales localizadas en
. o . tc.). La mediana de autores (5) y de referencidseas temporoparietales. Con frecuencia, el
J.J. Garcia-Pefas, M.V.G. Garcia-Calvo, 15))por articulo no difieren si(gzmi)liicativamenteprimer sinth))ma gs la midriasis unilateral arreac-
Martinez-Mateo, L.G. G““'?"ez‘S?'a”a: M-Jgel conjunto de publicaciones de An Esp Pedigiva por compresion del |1l pa®bjetivo.Mos-
Bustos-Fonseca, M.L. Ruiz-Falc6 tr. Casi toda la actividad en NBcae en hospi- trar una forma no habitual de presentacion de
Seccion de Neurologia. Hospital del Nifio Jestdales, con escasa presencia de universidadefgrniacion uncal trastentoriaCaso clinico.
Madrid. centros de salud. Dos indicadores bibliométriNifia de 8 afios con cuadro de cefalea y vomitos
cos desfavorables en los articulos de NP sona# un mes de evolucion, secundario a gran
Objetivos.Analizar las diversas complicacio-excesivo uso de referencias bibliograficas etumoracién hemisférica témporo-parietal de-
nes neuroldgicas de la varicela y valorar snglés (con un indice de aislamiento= 9,54%), yecha (correspondiente a glioblastoma multi-
existe un aumento real en el nimero de casosuiea baja accesibilidad estadistica ‘media’ de Idsrme). Sufre deterioro clinico en las Ultimas 6
varicela complicada durante los ultimos afiosrticulos originales (1,81), muy inferior al de lahoras con estupor intermitente, seguido de otal-
Pacientes y métodoSe revisan, de forma re- mayoria de las subespecialidades pediatricasgia izquierda intensa y, a continuacion, midria-
trospectiva, las historias clinicas de 29 pacieron sélo un 4,5% de originales que superen sis arreactiva izquierda; posteriormente presen-
tes con complicaciones neuroldgicas de la varivel umbral de la estadistica bivarialenclu- ta revulsion bilateral ocular a la izquierda,
ricela, valorados en nuestro hospital entre enesinesLa NP tiene importancia cuantitativa enbradicardia y midriasis bilateral arreactiva. La
de 1988y enero de 1998. En todos los casosalecontexto de las publicaciones de An Esplinica cede tras tratamiento con manitol, incu-
analizan: distribucion anual de los casos, edaBediatr en relacion con el resto de subespecidiiacion e hiperventilacién, seguidos de interven-
sexo, motivo de consulta, semiologia neurol@ades pediatricas, pero con algunos indicadorei®n quirirgicaConclusionesPensamos que la
gica, relacion cronoldgica de la clinica neurobibliométricos no favorables que conviene mestalgia fue el primer signo de herniacién uncal
l6gica respecto a la erupcion varicelosa y evgerar como el escaso porcentaje de articuldsastentorial por compresién contralateral a la
lucion clinica. En 20 pacientes se practic@riginales y con baja accesibilidad estadistica,ipasa. Destacamos el caso por la rareza de la

puncion lumbar y estudios serologicos en suer bajo indice de aislamiento. presentacion de un problema de gran importan-
y LCR. En 23 pacientes se realiz6 TC craneal y cia, por el riesgo vital inminente y por la necesi-
en 8 IRM craneaResultadosDe los 29 casos, dad de una rapida intervencién. Se especula

6 se produjeron en 1996 (20%) y 7 (24%) ekistula carotideo-cavernosa como compli- sobre el nervio responsable de la otalgia de entre
1997. En el momento del diagndstico, 18 pacaciontardiade untraumatismo craneoen- todos aquellos que intervienen en la inervacion
cientes (62%) tenian menos de 5 afios de edadfalico sensitiva de la region (nervio auriculo temporal
entaron con posteriondad & Ia ertption exah. [Ceta, ME. Yoldi, B.E. Femandez, lyip glosofarigeo. rama auricular del vago o
tematica. Veinte casos (69 %) se diagnosticardfiondela, N. Clerigué, I.G. Gurtubay incluso primeras raices cervicales sensitivas).
como cerebelitis aguda, 5 como meningoencénidad de Neuropediatria. Hospital Virgen del
falitis aguda, 2 como paralisis facial periféricaCamino. Pamplona.
1 como encefalomielitis aguda diseminada y 1 Ensayo terapéutico farmacoldgico en la
como sindrome de Rey€onclusionesEn los Introduccién. El hallazgo de una fistula pardlisis cerebral discinética
dos ultimos afios, existe un aumento en ehrotideo-cavernosa como complicacion tardi , , L,
nimero de complicaciones neurolégicas pate un traumatismo craneal es extremadamerée Garcia-Cazorla, P. Po, R. Gassio, E.
varicela, coincidiendo con un aumento en ehro en la infancia. En la paciente que presefrernandez-Alvarez
ndmero total de casos de esa infeccion. Ltamos, la fistula es debida al desplazamiento @ervicio de Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu.
mayor parte de los casos son complicacionema esquirla 6sea al area del seno cavernog&arcelona.
postinfecciosas de curso benigno y autolimitaaso clinico.Nifia de 7 afios que presenta
do (principalmente, cerebelitis). Sin embargdraumatismo craneoencefélico en el transcurgntroduccién. Aunque en el nifio con trastornos
debemos considerar siempre la posibilidad d#e un accidente de tiéb, con fractura del del movimiento tipo corea, temblor o distonia
complicaciones més graves, como meningoetemporal derecho con afectacion del oido medis norma ensayar el tratamiento farmacol6gico
cefalitis, encefalomielitis y sindrome de Reyey luxacion de los huesecillos. El seno cavernogmara mejorar el sintoma, esta practica no es
y los vasos orbitarios estaban conservados. Cimabitual en el nifio con pardlisis cerebral (PC)
co meses después, tras haber permanecido asliscinética. Por otra parte, cuadros clinicos
La neuropediatria en el contexto de las tomatica en valoraciones previas, presenta diiciimente considerados como PC discinética
subespecialidades pediatricas: analisis a acufeno pulsétil en el lado derecho, asi conmprresponden a distonia dopa-sensiblgjeti-
través de la bibliometria hiperemia conjuntival unilateral. Ante la sospevos. Realizar un ensayo terapéutico con dos
. . cha de que pueda existir una fistula intracraneférmacos: en una primera fase, L-Dopay, en la
J. Gonzalez de Dios, M. Moya se le practica una TAC craneal que confirma segunda, trihexifenidilo. Valorar a corto y largo
Departamento de Pediatria. Hospital San Juandiagnéstico. Se intenta la colocacién de uplazo los resultados y compararlos con los
Alicante. balon de latex por angiografia en dos ocasialescritos en la literatur®acientes y métodos.
nes, siendo ambos intentos fallidos debido a Be estudian 16 pacientes afectados de PC disci-
Objetivo. Valorar la produccion cientifica en esquirla 6sea alojada en la zona. Finalmenteética o mixta (espéstico-discinética). Para va-
neuropediatria (NP) en nuestro pais a través debido a la existencia de una buena circulacidarar el grado de discapacidad se utilizé la
un modelo de analisis bibliométriddaterialy  colateral, se clampa la arteria carétida derechescala de Burke et al, 1985. Previamente a la

métodosSe realiz6 un estudio retrospectivo dé.a nifia permanece asintomatica. medicacion se realiz6 exploraciéon clinica y
todos los articulos publicados (n=2.995) en la registro en video. En la fase | del tratamiento se
principal revista espafiola de pediatria (An Esp administré L-Dopa (50 mg/dia); en la fase II,
Pediatr) durante un periodo de 13 afios (1984-9@)talgia como forma de presentacion de trihexifenidilo (1 mg/kg/d, en menores de 4
Se analizaron los indicadores bibliométricofierniacion uncal trastentorial afios hasta un méaximo de 20 mgRBsultados.

cuantitativos y cualitativos de los articulos sobrs N R Con L-Dopa no se registraron efectos positivos
NP.Resultados_a NP es el tema principal en eN-L Per;a-SeguFaM. Marcd’, S. FerraZ, P. i secundarios. En respuesta al trihexifenidilo y
7,8% (n= 235) de todos los articulos publicado&Penia’, B. Loureird’, J. Lopez-Pis6h tras 4 afios de seguimiento, 9 pacientes presen-
en An Esp Pediatr, por lo que constituye la quinfservicio de Pediatria. Hospital General Univer-taron mejoria, disminuyendo las distonias y
subespecialidad en productividad. Los articulastario. Guadalajara®Unidad de Neuropediatria. mejorando el grafismo. Tres presentaron efec-
principales en NP son notas clinicas (55,3%Nospital Materno Infantil Miguel Servet. Zaragoza.tos secundarios con la dosis inicial y 8 en
que dobla al de originales (29,8 %). Destaca la relacion con la dosis (2,5 a 20 mg/@pnclu-
productividad bsoluta de dos hospitales (Lalntroduccion.La herniacién uncal trastentorial sionesLa L-Dopa fue bien tolerada, pero no se
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objetivd mejoria. Al contrario de lo referido en lacos. Pacientes y métodoEstudiamos 128 ni- area grasa del brazo, indice de Shukla e indice de
literatura, los datos del estudio muestran que Id®s (81 nifios y 47 nifias) de edades compreQuetelet. Como referencia se utilizaron los pa-
nifios con PC discinética no toleran altas dosis diidas entre los 0y 17 afios, afectados de RM. Eones estandar elaborados por M. Hernandez y
trihexifenidilo. Los efectos secundarios més fretodos se valoraron los siguientes pardmetré& Frisancho. Mediante el paquete estadistico
cuentes son vision borrosa, sequedad de mucdsaquimicos: albamina, prealbumina, protein&PSS se llevé a cabo un andlisis factorial que
oral y estrefiimiento. El 56% de los tratados cotmansportadora de retinol, transferrina, ferritipermitio la obtencion de 2 factores antropomé-
trihexifenidilo objetivd una mejora. ElI prome-na, hierro, calcio, fésforo, fosfatasa alcalinatricos que condensan la mayoria de la informa-
dio de mejoria fue de 10 meses. cobre, ceruloplasmina, carnitina, lipidos y traneion. Los resultados se correlacionaron con la
saminasas. Mediante el paquete estadistiedad, sexo, medio sociofamiliar, grado de sub-
SPSS se llevé a cabo un andlisis factorial quermalidad (Cl), presencia de pardlisis cerebral
Patologia neuroldgica infantil en la me- permitié la obtencién de 3 factores bioquimi{PC) y tratamiento anticonvulsivanteesulta-
dicina hispanoarabe de los siglos X al XIl cos que condensan la mayoria de la informaos.El valor medio del factor antropométrico 1
cién. Los resultados se correlacionaron con kEcanza niveles indicativos de normonutricion.

M.2T. Ferrando-Lucas edad, sexo, medio sociofamiliar, grado de sulSin embargo, teniendo en cuenta su valor, la
Grupo de Trabajo Historia de la Neuropediatrianormalidad (CI), presencia de pardlisis cereprevalencia de malnutricion se sitta en el 33,6%
Espafiola. Las Rozas, Madrid. bral (PC) y tratamiento anticonvulaite.Re- de la poblacién. Ambos factores disminuyen a

sultadosEl valor medio del factor bioquimico 1 medida que avanza la edad. La presencia de PC
Objetivo.Establecer si la riquisima obra médi-alcanza niveles indicativos de normonutricionsupone una reduccion de ambos factores. La
ca de la Escuela de Cérdoba contempla patolat considerarlo como referencia, la prevalencidisminucion en el nivel de Cl también condicio-
gias pertenecientes actualmente al campo dede malnutricion se sitla en el 37% de la poblaxa un empeoramiento en los valores de los 2
neuropediatriaMateriales.Estudio de paginas cion estudiada. La edad condiciona un aumentactores. Ademas, los nifios con malnutricion
de historia de la medicina-Internet; historia deel factor 1y, en cambio, un descenso del factoranifiesta segun el factor 1 tienen un CI signifi-
la medicina: Biblioteca del Colegio Oficial de2. No ejercié ninguna influencia en el factor 3cativamente mas bajo que los normonutridos. El
Médicos de Madrid; historia de la medicinay ldNo hemos identificado ninguna modificacionempeoramiento en la calidad de la dieta o en el
pediatria: tesis y publicaciones acerca de Iaggnificativa en funcion del sexo, Cl o presenciapetito también supone una merma significativa
manuscritos arabes del Real Monasterio dde PC. El empeoramiento en las condicionemn el factor 1. El sexo no ejerci6 ninguna influen-
Escorial, fondos bibliograficos de la Bibliotecasocioeconémicas también supone una merneé significativa en los niveles de ambos factores.
Nacional de Espafi®esultadosLa tradicion significativa en el nivel del factor 1. AdemasConclusionesDesde el punto de vista antropo-
médica romana, griega, aportacion oriental iemos evidenciado que a medida que se elevangtrico, la desnutricién alcanza una prevalencia
elementos propiamente islamicos asi como jedad de los padres, aumenta significativamernitaportante (33%) entre los nifios con RM. El
dios estan integrados en la medicina hispanosu nivel. Los nifios de procedencia costera sgmoblema se agrava con la edad, la disminuciéon
rabe, y la Escuela de Cérdoba se convertira éws que presentan mayores niveles del factor 1. &l Cl y la presencia de PC. Las condiciones
centro del saber con decisiva contribucion a leatamiento con fenobarbital y difenilhidantoinasociofamiliares y ambientales también juegan
ciencia meédica. Las obras de sus principale® tradujo en una disminucién de los niveles den papel importante en su aparicion.
médicos seran utilizadas como libros de textcalcio y fésforo. Los pacientes que recibieron
hasta bien entrado el siglo XVII en universidaearbamacepina presentaron el patrén lipidico de
des europeas, con apartados sobre epilepsi@yor riesgo aterogénic&onclusionesla Hemiparesiasagudas enlaedad pediatrica:
terrores nocturnos, manejo de los traumatismaiesnutricion desde el punto de vista bioquimiceevision de 23 casos
craneales, hidrocefalia y su tratamiento asilcanz6 una prevalencia importante (37%). Las . o
como del labio leporindConclusién.Con una  condiciones socioeconémicas y ambientales ifyl-J: Bustos-Fonseca, J.J Garcia-Pefias, P.
rigurosa formacion de 8 afios, un codigo éticBuyen de un modo relevante en su aparicion. Bfartinez-Mateo, L.G. Gutiérrez-Solana, M.L.
que abarcaba los modos externos, incluida teatamiento anticonvulsivante alteré el metabdX4iz-Falcd, J.M. Lopez-Terradas
forma de vestir y una perspectiva cientifica quiismo fosfocélcico y el patréon lipidico. Seccion de Neurologia. Hospital del Nifio JesUs.
a finales de los afios 900 contemplaba las espe- Madrid.
cializaciones, la dedicacion a las enfermedades
neuroldgicas del nifio de los médicos hispandzstudio de los parametros antropométricos Objetivos.Estudiar las distintas etiologias y la
arabesimplica que deban ser considerados como una poblacion con retraso mental evolucion natural de las hemiparesias de ins-
auténticos predecesores de la neuropediatria. . . . tauracion aguda en la infanciBacientes y

. Sanchez-LastrésJ. Rodriguez-Feman- meatodosRevision retspectiva de las historias
dez, A. Charle, J. Eiris, P. Pavof, M. (jinicas de 23 pacientes, estudiados en nuestra

Estudio de los parametros bioquimicos Castro-Gagé seccién entre enero de 1989 y marzo de 1998,
nutricionales en una poblacion conretraso ?Centro de Salud de Porrifio. PontevedtBpto.  por presentar hemiparesia de instauracion agu-
mental de Pediatria. Hospital General de Galicia. Complejoda. No se incluyeron en el estudio las formas de
, . . Universitario. Santiago de Compostela. presentacion neonatal. En todos los pacientes se
J. Sanchez-LastrésJ. Ro_drlguez_-lfernan- analizan: edad, sexo, debut clinico, semiologia
dez’, A. Charlé, J. Regueir J. Eiris’, P |nyoduccion. EI retraso mental (RM) es unneurolégica, hallazgos de neuroimagen y evolu-
Pavorf, M. Castro-Gagb trastorno de importancia tanto clinica como saién. En todos los casos se realizd analitica

2Centro de Salud de PorrifibCentro de Salud de cial. Su prevalencia alcanza el 3% de la poblgeneral de sangre y orina, EEG y TC craneal, y
Poio. Pontevedra®Dpto. de Pediatria. Hospital cién infantil. Las investigaciones sobre su repeen 19 se efectué IRM craneal. Ademas, en 5
General de Galicia. Complejo Universitario. cusion a nivel del estado nutricional (EN) sompacientes se realiz6 angio-resonancia, y de 3 se
Santiago de Compostela. escasas Y, en ocasiones, con resultados dispaoksuvo arteriografia cerebrdResultadosLas

Por este motivo, consideramos de sumo interéslades de los pacientes, en el momento del
Introduccioén. El retraso mental (RM) es unlavaloracion del EN en nifios con RM de nuestrdiagndstico, se hallaban comprendidas entre los
trastorno de importancia tanto clinica com&omunidad Auténoma, refiriéndonos exclusi6 meses y los 12 afios. Diez casos debutaron
social. Su prevalencia alcanza el 3% de lamente alos aspectos antropométrieasien- como una hemiparesia aislada y los 13 restantes
poblacion infantil. Las investigaciones sobre stes y métodog&studiamos 128 nifios (81 nifios ypresentaban, ademas, crisis convulsivas previas
repercusion a nivel del estado nutricional (EN37 nifias) de edades comprendidas entre los @ygoncomitantes al desarrollo de la hemiparesia.
son escasas Y, en ocasiones, con resultadds afios, afectados de RM. En todos ellos &ntre las etiologias mas frecuentes destacaban 8
dispares. Por este motivo, consideramos deloraron los siguientes parametros: peso ahsos (34%) de origen infeccioso o postinfeccio-
sumo interés la valoracion del EN en nifios conacer, longitud/talla y peso actual, perimetrso; 4 sindromes hemiconvulsion-hemiplejia
RM de nuestra Comunidad Auténoma, refiriéneraneal, perimetro del brazo, pliegue subescapd7%); 2 infartos idiopaticos de arteria cerebral
donos exclusivamente a los aspectos bioquiniar, pliegue tricipital, &rea muscular del brazomedia (8,7%)y 2 migrafias hemipléjicas (8,7%).
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Un 52% quedo con secuelas neuroldgicas de 12 meses (p< 0,001) y para la CL a losiiento. La historia natural de la enfermedad
grado variableConclusionesLa hemiparesia 12 meses (p< 0,01). A los 12 meses se obsergébe tenerse en cuenta al estudiar la eficacia
aguda en la infancia es un sindrome heterogi@suficiencia de carnitina (CA/CL> 0,25) en unmedicamentosa.
neo que agrupa etiologias de muy diverso sigaciente (20%) tratado con PB, en 3 pacien-
nificado prondstico. En nuestra serie, la maydes (30%) tratados con CBZ y en 4 pacien-
parte de los casos (91%) se agrupan en 3 gruges (24%) tratados con AVP. La deficiencia d&pilepsia mioclénica grave de la infancia
etiopatolégicos: a) Enfermedad cerebrovascuarnitina (CT< 30 mmol/l) sélo se observé er(epilepsia polimorfa). Consideraciones
lar aguda (incluyendo vasculopatias infecciopacientes tratados con AVP (en 2 a los 3 meseiagndsticas, etioldgicas y terapéuticas
sas y postinfecciosas); b) Sindromes poscoen 3 alos 6 mesesy en 6 a los 12 meses). Enéos 19 casos
vulsivos, y ¢) Migrafas. tratados con PB y CBZ la amoniemia fue siem- . . . .
pre normal, mientras que en los tratados con AR- Parrilla’, C. Sierrd, J. Luzort, T. Garcid,
se observé hiperamoniemia en 3 pacientes a Ibs Ort€9&, J. Morend
EPILEPSIA 3 mesesyenlalos 12 meses. No se obsefunidad de Neuropediatria. Servicios de Pediatria
correlacién alguna entre estas alteraciones, yaNeurologia. H. U. Virgen de las Nieves. Granada.
Efecto secuencial de los farmacos anti- dosis de los farmacos, sus niveles séricosy el tiponidad de Neuropediatria. H. E. Ciudad de Jaén.
epilépticos clasicos sobre la carnitinemiay de crisis o de epilepsi€onclusionesl. EI  Jaén.
amoniemia durante la edad pediatrica descenso en la concentracion sérica de carnitina
, . , es un efecto secundario inducido de forma dire©bjetivo.Dar a conocer un estudio retrospectivo
N. Ferngndez-Martlnez,V. Go_rlzalez-Cond_qa por los FAE; 2. El FB desciende en mayode 19 casos diagnosticados de epilepsia mioclo-
S._Rodrlgueaz-Segade, F.Camifia, J. CouceirQrnorcion la fraccion libre que la acilada; 3. Lanica severa (EMS) de la infancia o epilepsia
Gianzo, M.2. Novo-Rodriguez, J. Eiris, M.cg7 desciende exclusivamente la fraccion libregolimorfa. Pacientes y métodoBiez varones y
Castro-Gago 4. El AVP desciende en mayor proporcién @ mujeres, que actualmente tienen edades com-
Dpto. de Pediatria. Servicio de Neuropediatriafraccion libre que la acilada, siendo su efectprendidas entre los 3 y 22 afios. Doce iniciaron
Servicio de Laboratorio Central. Hospital Generalmas intenso y constante que el de los otros dosmo crisis febriles y 7 no febriles, de variada
de Galicia. Complejo Hospitalario Universitario. FAE; 5. El AVP es el Unico FAE que inducesemiologia: crisis parciales simples, unilaterales
Santiago de Compostela. deficiencia de carnitina e hiperamoniemia, ¥ hemigeneralizadas, mioclénicas parciales o
6. Estas alteraciones no tienen una relacid@eneralizadas, parciales complejas, status, toni-
Introduccion y justificacionEn estudios pre- directa con la dosis y/o nivel sérico de los FAEco-clonicas generalizadas. Dos de nuestros ca-

vios, tanto en el humano como en experimenta- sos inician tras primera dosis de vacuna a los 3
cion animal, constatamos la existencia de hipo- meses de edad. La edad de inicio varia entre los
carnitinemia en relacién con distintos farmacokficacia de vigabatrina en la epilepsia 2y 11 meses; un caso comienza, segun el padre,
anticonvulsivantes (FAE), siendo los mecanisinfantil conmioclonias en periodo neonatal. Todos mues-

. . . tran retraso del lenguaje, hipercinesia y torpeza
metabolismo del CoA, consumo excesivo d&: Garaizar, M.J. Martinez-Gonzalez, Mmotora hacia los 2 o 3 afios, aunque el deterioro
camitina y deplecion renal) diferentes de los dg@rnandez-Cuesta, J.M. Prats se hace més evidente hacia los 6 afios cuando se
otros FAE. Debido a que estos estudios se reafiervicio de Neuropediatria. Hospital de Crucesinicia la escolarizacion. El retraso mental es
zaron en pacientes epilépticos sometidos a traaracaldo, Vizcaya. variable y predomina el grave en varones. Existe
miento crénico y sin datos basales previos sobre una relacion entre el control de las crisis, la
la carnitinemia, es motivo de discusion si s@bjetivo. Estudiar la eficacia de vigabatrinaaparicion de las crisis afebriles, las anomalias
descenso es siempre secundario a los FAE o, @GB) fuera de los ensayos clinic®acientes EEG y el deterioro. Los EEG no suelen mostrar
ocasiones, debido a una alteracion primaria en gumétodos.Revision de todos los pacientesanomalias durante el primer afio de evolucion,
metabolismo. Con la finalidad de esclarecer estpilépticos personalmente tratados con VGBino que aparecen posteriormente: PO generali-
aspecto, se llevd a cabo la presente investigstedidas del efecto: 1. Reduccion de las crizada o PPO y a veces PO focal, asi como lentifi-
cién. Pacientes y método32 nifios epilépticos sis 350% y control total. Los factores potencialeacion difusa como patron méas frecuente. La
recién diagnosticados (edades comprendidagente predictivos de la respuesta se estudiarBhl soélo obtiene respuesta en 5 casos y ésta es
entre 1-14 afios), sin alteraciéon nutricional y/enediante regresion logistica, y 2. Duracion débtoconvulsiva en 2 casos. En general, las crisis
proceso metabdlico subyacente. Previo al tratratamiento con VGB, estudiado mediante eon refractarias al tratamiento, sélo en casos
miento (5 con FB, 10 con CBZy 17 con AVP), senétodo de Kaplan-MeieResultadosCiento individuales encontramos respuesta al clonace-
determind la cifra sérica de amonio y de carnittrece pacientes con epilepsia parcial organpam (CZP), a las asociaciones VPA+PRM,
natotal (CT), libre (CL) y acilada (CA), repitién-ca (38%), parcial criptogénica (27%), parciaVPA+CLB,VPA+VGB,VPA+CZPyLTG+CZP.
dose tras 3, 6 y 12 meses de tratamientoi@iopatica (6%), sindrome de West (14%), sinkn caso anecdético se controla con paracetamol
incluyendo el nivel sérico del FAE. En todos selrome de Lennox-Gastaut (6%) y otros sindrgr otro con amoxicilina. Se emplea la dieta cet6-
logré el control de las crisis epilépticas y/anes (10%). Se obtuvo una reduccion 350% dgena en 2 casos en los que se obtiene una ligera
convulsivas ResultadosConcentraciones séri- las crisis en el 60% de los pacientes a los r@ejoria. Se emplearon las gammaglobulinas en
cas basales de CT y fracciones, normales emeses, en el 40% se mantuvo 12 meses7ycasos, en dosis de 200 mgiagla 3 semanas
todos los pacientes. En el grupo de FB se apreddrante 5 afios en el 14%. El control total sena tanda de seis dosis, repitiendo otra tanda al
un descenso secuencial de la CT a expensas dedasiguié en el 33% de los pacientes a losdble de dosis en los pacientes que referian
CLy dela CA, siendo las diferencias con respecaeses, en el 18% persistia a los 12 meses, ylmmeficios con la primera. En 2 casos se contro-
to al valor basal estadisticamente significativasl 2% pasados 5 afios. Los factores que indien las crisis 5-6 meses y mejoran de su hiperac-
para la CT a los $< 0,05), 6 (p< 0,05) y 12 pendientemente predicen una pobre respuestadad haciéndose mas comunicativos. Esta
meses (p< 0,01), y para la CL a loson las crisis generalizadas (excepto los espasejoria psiconeuroldgica se obtiene en 5 casos;
12 meses (p< 0,01). En gtupo de CBZ se mos infantiles) y la paralisis cerebral, entreo se logran efectos en 1 caso y se produce un
produjo un descenso secuencial de la CT aros. La probabilidad de continuar el trataaumento del eretismo en 1 caso. Destacamos la
expensas de la CL, siendo las diferencias caoniento con VGB fue del 78% a los 6 meses, dekistencia en el 50% de los pacientes de antece-
respecto al valor basal estadisticamente signi55% a los 2 afios y del 32% a los 5 afos. Ldentes familiares de epilepsia y/o convulsiones
cativas para la CT a los 3 meses (p< 0,05) y padaracion del tratamiento depende, entre otrofgbriles en padres hermanos y/o tios. Entre nues-
laCLalos 6 (p< 0,05)y 12 meses (p< 0,01). Ede la respuesta terapéutica precoz y del ante¢mss pacientes hallamos 2 casos de familias con
el grupo de AVP se observ6 un descenso secueatente de status epiléptico. Se produjeron aco-hermanos afectados de ENC&so 1.Padre y

cial de la CT a expensas de ambas fracciones (&icimientos adversos en el 18,5@@nclusio- abuelo epilépticos; las dos nifias sufren EMS
yCA)alos 3,6y 12 meses, siendo las diferenciames.Hasta el momento, los pacientes trataddsiciada con la misma edad e idéntica semiolo-
con respecto al valor basal estadisticamente sigpn VGB pertenecen al grupo de dificil controlgia, pero la mayor con normalidad psiconeurol6-
nificativas paralaCT alos 3 (p< 0,05),6 (p< 0,01)a respuesta depende de la duracion del seggiea y la pequefia con retraso mental grave y

mos invocados para el AVP (interferencia en eé
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ataxia.Caso 2Madre con convulsiones febrilestinua a 2-3 c/sResultadosLos diagndsticos diagnosticado de EMSI con citopatia mitocon-
y afebriles hasta los once afios; los dos hermandigerenciales que con mas frecuencia se reatirial y aportamos los estudios realizadosso
varon y mujer afectados de EMS, el mayor comaron corresponden a EPB, epilepsia de ausaiinico. Nifia de 8 meses de edad remitida por
retraso mental grave y ataxia y la menor cocias, epilepsia mioclénico-astatica de Doose&onvulsiones; con antecedentes familiares de
normalidad psiconeuroldgica; con crisis cad&®LK, SLG, epilepsia con punta-onda continuarisis convulsivas, sin antecedentes personales
4-5 meses y sin tratamiento (opcién que tomaraturante el suefio lento (EPOCSL) y EM®n-  patoldgicos y desarrollo psicomotor normal. La
los padres)ConclusionesCreemos que la EMS clusiones.Es importante conocer este tipo dgrimera crisis aparecio a los 6 meses de edad, fue
es un trastorno genético, con variable expresiMEPBA para no diagnosticarla de epilepsias séebril y clénica, y afecté un miembro superior.
dad fenotipica, de herencia no determinada, yeras y no vernos inmersos en una escaladaldes analisis rutinarios y el EEG fueron norma-
gue pueden darse mutaciones de novo. Egialiterapia agresiva y la familia en un peregrites. Las crisis febriles se observaron durante el

opiniébn comunicamos a nuestros pacientes pamar turistico neuropediatrico. primer afio, siendo resistentes a los tratamientos.
evitarles un peregrinaje innecesario en blsqueda Las mioclonias y las crisis afebriles aparecieron
de la etiologia de su sindrome. Las GGIV mejo- ala edad de 14 meses. En esta fase, el trazado del

ran el estado general y psiconeurolégico déontribucién del video-EEG en el EEG mostraba paroxismos de punta-onda o po-
algunos nifios, pero pensamos que el benefiaibagndstico de lalateralizacion de las crisis lipuntas generalizadas. La estimulacién lumino-
seria mayor si se utilizaran de forma mas precen el hemisferio no lesional sa desencadenaba las alteraciones clinicas y
y en dosis mayores. Los diagnoésticos diferencia- . . electroencefalogréaficas cuando la paciente tenia
les que mas frecuentemente se barajaron fuer%h Peérez-Sotelo, R. Carrillo, C. Benito, A.3 5705 de edad. Desde el segundo afio, se observd

sindrome de Lennox, EPBA y CP complejas. 1Zduierdo, E. Garcia, R. Gil enlentecimiento del desarrollo psicomotor. La
Hospital General Universitario Gregorio Marafién. neuroimagen y los datos analiticos fueron nor-
Hospital Infantil. Madrid. males. La microscopia electronica de la biopsia

Epilepsia parcial benigna atipica muscular mostré un incremento en el nimero de

. . , Introduccion.La monitorizacion video-EEG se mitocondrias. El andlisis enzimatico del muiscu-
C. Sierra-Corcoles, R. Parrilla, J. Luzon, Lyjiza para diferenciar las crisis epiléptica déo aporté una deficiencia grave del complejo IV
Ortega, T. Garcia, J. Moreno las no epilépticas (70%) en la clasificacién dele la cadena respiratoria mitocondribnclu-
Unidad de Neuropediatria. Hospital Ciudad de Jaénlos tipos de crisis 90% y de los sindromesionesDescribimos el caso de una paciente que
Jaén Hospital Virgen de las Nieves. Granada.  epilépticos, y en la evaluacion de los candidatqgeesenta las caracteristicas de la EMSI asociada

para la cirugia de la epileps@bjetivo.Presen- con deficiencia severa del complejo IV de la

Introduccion. La epilepsia parcial benigna otamos el video-EEG de un nifio con una lesiécadena respiratoria mitocondrial. La relacion
idiopética (EPB) es el grupo mas prevalente damplia hemisférica derecha en el que gran pamatre estas anomalias y la citopatia mitocondrial
sindromes epilépticos. En 1982, Aicardiy Chede las crisis ‘mayores’ se originaban en ets todavia imprecisa.
vrie identifican como EPB atipica (EPBA) lahemisferio aparentemente sa@aso clinico.
asociacién de crisis parciales y crisis/aron de 10 afios con epilepsia parcial izquier-
mioclénicas-atdnicas, a veces status de auseta resistente a la terapéutica. Nacido tras embafasia epiléptica adquirida en el nifio:
cias con anomalias EEG similares a los paroazoy parto normales, presenta a los 10 dias urgspuesta a lamotrigina
xismos rolandicos, con notable incremento derisis motora izquierda prolongada que dej
la actividad paroxistica en suefio, con inicio deomo secuela una hemiparesia izquierda. D , -
las crisis mas precoz, con escasa o nula repele entonces presenta una crisis al dia que SeEScofet, J. Lopez-Casas, M. Maristany, A.
cusion psiconeurolégica, y la diferencian de lenanifiesta como ausencias complejas o crisRanS: E. Fernandez-Alvarez
EPB y de otros sindromes como el de Lennaxotoras izquierdas, crisis aténicas ocasional&ervicio de Neuropediatria. Unidad Integrada.
(SLG) y la epilepsipolimorfa (EMS).Pacien- y, en una ocasion, un status motor izquierdo. Ngospital Clinic-Sant Joan de Déu. Barcelona.
tes y métodoresentamos un estudio retrosse precisa la fecha de aparicion de mioclonias
pectivo de 11 casos diagnosticados de EPBA:&@sladas frecuentes, diurnas en miembro sup@bjetivo.Estudio de la evolucion de la afasia en
varones y 5 mujeres con edades actuales coner izquierdo. En la exploracion se observa unan caso de sindrome de Landau-Kleffner (SLK)
prendidas entre los 2 y 17 afios y de comientemiparesia izquierda y una hemianopsia mdratado con lamotrigina (LTG)Caso clinico.
entre los 14 meses y los 6 afios. La semiologi@lateral izquierda. La RM cerebral muestr&aciente de 4 afios y 7 meses que tras inicio de
critica es polimorfa: crisis parciales unilaterauna hemiatrofia cerebral derecha, una lesiéerisis mioclénicas y mioclonico-astaticas pre-
les, clénicas generalizadas, mioclonias focdrpointensa occipital derecha y una agenesgenta regresion del lenguaje con grave altera-
les, ausencias complejas, status no convulsivdel cuerpo calloso. El EEG critico demostr@ion de la comprension, distorsion fonologica,
crisis rolandicas y crisis mioclénico-astaticasque la mayoria de las crisis ‘mayores’ tenian silesestructuracion sintactica y trastorno de con-
Los hallazgos EEG muestran punta-onda generigen en el hemisferio izquierdo en aparienciducta. E| EEG muestra punta-onda parietotem-
ralizada (POG), PO focal, PO 3c/s, PO lenta yano, generalizdndose secundariamente, pordoral izquierda, tendencia a la difusion y
PPO, status EEG con punta-onda irregulacual se desestimé el tratamiento quirdrgicqounta-onda continua durante el suefio no REM.
lentificacion focal, puntas bioccipitales, dobleConclusion.La monitorizacion video-EEG es Resistente a diferentes tratamientos, la intro-
foco PO temporal y punta-onda continua. Laina técnica imprescindible en el estudio de laduccion de LTG se sigue de control electrocli-
frecuencia de las crisis fue en todos los caseandidatos a la cirugia de la epilepsia, al menadco y normalizacion del lenguaje. El cuadro

1.T. Ferrando. R. Gassio, P. Pod, C. Blanco,

elevada y seguida de mdltiples ensayos teran la infancia. reaparece al suprimir LTG por reaccion adversa
péuticos conVPA, CBZ, CLB, CZP, ETS, PRM y se consigue de nuevo el control al ser reinstau-
y, en 4 casos, ACTH, siendo la respuesta posi- rada lentamente. Estudio neuropsicolégico (Lei-
tiva a ésta en 3 casos, que quedaron libres Hpilepsia mioclénica severa y citopatia ter, baterias delenguaje: PLON, Peabody, ITPA,
crisis.ResultadosEn 6 casos no hay deterioromitocondrial Boston) efectuado en fase de actividad critica y

. . . . tras lograrse la normalizacién electroclinica.
Fernandez-Jaén, A. Martinez-Bermejogegytadosinteligencia normal, grave altera-
hiperactividad e irritabilidad pasajera. En 2/: LOpez-Martin, A. Ocafa, A. Gutié- ¢jgn de la comprension auditiva, hipoesponta-
casos se produce una detencion en el desarrdii§Z de Teran, |. Pascual-Castroviejo neidad del lenguaje, déficit de programacion
psiconeuroldgico con cierta regresion en un8ervicio de Neurologia Pediatrica. Hospitalfonologica, parafasias semanticas, frases cor-
de ellos que induce a pensar en el sindrome deiversitario La Paz. Madrid. tas y alteracion morfosintactica. La segunda
Landau-Kleffner (SLK), y en otro caso aun evaluacion ofrecid resultados significativamente
persiste el retraso intelectual moderado que &&roduccién.No se ha descrito de forma conssuperiores en las pruebas de comprension, in-
inici6 tras un periodo de 2 afios de punta-ondante ningun trastorno subyacente en la epileenciéon comunicadora, estrategias para com-
lenta continua con crisis 0 periodos confusicsia mioclonica severa de la infancia (EMSI)pensar alteracion fonoldgica, no parafasias,
nales de dias de duracién con punta-onda cd@bjetivos.Describimos el caso de un pacientérases mas largas y adecuada estructura sintac-

alguno a pesar de la frecuencia de las crisis y |a
mala respuesta terapéutica. En 2 casos hgy
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tica. ConclusionesLa evolucion satisfactoria epilepsia infantil. Pacientes y métodod61 que su exclusion hubiera eliminado un grupo de
de este caso con LTG plantea la posibilidad deacientes consecutivos recientemente diageor pronéstico. El cumplimiento terapéutico
la utilizacion de este farmaco en el SLK. nosticados de epilepsia y tratados con farmacdscumentado mediante la determinacién de
antiepilépticos fueron incluidos y seguidos daiveles de medicacién fue bueno. 73 pacientes
manera prospectiva. Se controlaron los nivelggesentaron recurrencias. El riesgo de recu-
Remision a largo plazo de la epilepsia en la de medicacién. Se definié remisién como umrencia fue del 31%, 38%, 47% y 51% a los 6
infancia periodo libre de crisis epilépticas (CE). Laneses, 1, 2 y 3 afos, respectivamente. El ana-
probabilidad de alcanzar una remision de 1 ylI&is univariante mostré que los factores predic-
. > A afios se calculé mediante curvas de Kaplamres de un mayor riesgo de recurrencia fueron
Carrasco-Maring M. Vazquez-LOpeZ M. \jgier. Se efectus un analisis univariante yina etiologia sintomatica, una edad menor de 3
Martin-Gonzalez, A. Mufioz-Hoyos multivariante para los posibles factores prediafios en el momento de la primera crisis epilép-
#Unidad de Neurologia Pediatrica. Hospital tores (a los 6 meses del inicio del tratamientdica, el inicio del tratamiento después de mas de
Torrecardenas. AlmeriaUnidad de Neurologia de una remision de 2 afios utilizando el mode®CE y los antecedentes de convulsiones neona-
Pediatrica. Hospital Severo Ochoa. Leganés, Madridde riesgos proporcionales de C®esultados. tales previas. En cambio, los pacientes con
°Dpto. de Pediatria. Universidad de Granada. ~ Veintidés pacientes fueron tratados tras unerisis tonico-clonicas generalizadas o crisis
Unica CE y el resto tras dos 0 mas. La probaljparciales secundariamente generalizadas
Objetiva Estudiar la probabilidad de remisiénlidad de alcanzar una remision de 1 afio fue deCTCG/CPSG) exclusivamente tuvieron un
a largo plazo de la epilepsia en la infancieb9%, 87% y 93% a los 1, 2 y 3 afos, respectinenor riesgo de recurrencia. En el analisis
Pacientes y método$61 pacientes consecuti-vamente. La probabilidad de alcanzar una reaultivariante persistieron como significativas
vos recientemente diagnosticados de epilepsiaision de 2 afios fue del 55%, 77% y 86% a Ida etiologia sintomatica (raz6n de riesgo de 1,7)
y tratados con antiepilépticos fueron incluido®, 3 y 4 afios, respectivamente. Los analisis haber presentado CTCG/CPSG exclusiva-
y seguidos de manera prospectiva. Noventa daivariante y multivariante mostraron que losnente (razén de riesgo de 0,&pnclusiones.
ellos fueron seguidos durante mas de 3 afiofactores asociados con una mayor probabilidddas recurrencias tras el inicio del tratamiento
constituyen la muestra del estudio. Se controlale alcanzar una remision de 2 afios fueron uaatiepiléptico son frecuentes, especialmente
ron los niveles de medicacion. Se definioé remietiologia idiopatica/criptogénica, la ausenci&n los pacientes con etiologia sintomatica o sin
sién como un periodo libre de crisis epilépticade recurrencia de las CE en los primeros 6TCG/CPSG exclusivamente.
(CE) sin recurrencias posteriores. La probabmeses de tratamiento, la ausencia de alteracio-
lidad de alcanzar unaremisién de 3y 5 afios cores en el EEG, una edad entre 3 y 10 afios al
y sin tratamiento se calculé mediante curvas dricio de las CE y el haber presentado UnicdRiesgo de recurrencia tras una primera
Kaplan-Meier. Se realizé un andlisis univarianmente crisis ténico-clénicas generalizadas orisis epiléptica no provocada en lainfancia
te y multivariante para los posibles factoresrisis parciales secundariamente generaliza- . .
predictores (a los 6 meses del inicio del trataas. En la seleccion por pasos el mejor modefp R&mos-LizangE. Cassinello-Garcfall.
miento) de una remision de 3 afios sin tratamiepara predecir la remision fue el constituido pof-a/fasco-Maring M. Vazquez-LopeZ M.
to utilizando el modelo de riesgos proporcionaedad 3-10 afios y ausencia de recurrencia de [4&rtin-Gonzalez, A. Mufioz-Hoyos
les de Cox.ResultadoslLa supresion de la CE en los primeros 6 mesé€onclusionesLa 2 Unidad de Neurologia Pediatrica. Hospital
medicacion se habia intentado en el 71% de losayoria de los nifios con epilepsia entran eForrecardenas. Almeria2Unidad de Neurologia
pacientes seguidos durante mas de 3 afios y eneghision tras el inicio del tratamiento. UnaPediatrica. Hospital Severo Ochoa. Leganés, Madrid.
82% de los de més de 5 afios. La probabilidad éelad entre 3y 10 afios y la ausencia de recurrédpto. de Pediatria. Universidad de Granada.
alcanzar un remision de 3 afios fue del 38%, 59%ta en los primeros 6 meses de tratamiento
y 68% a los 3, 5y 7 afios, respectivamente. Pgseedicen un buen pronéstico al respecto.  Objetivo.Estudiar el riesgo de recurrencia tras

J. Ramos-LizanaE. Cassinello-Garcfall.

una remision de 3 afios y sin tratamiento estos una primera crisis epiléptica no provocada
porcentajes fueron del 30% 53% y 61%. La (CENP) en la infanciaPacientes y métodos.
probabilidad de alcanzar una remision de 5 afiégecurrencia de las crisis epilépticas tras el 133 pacientes consecutivos menores de 14 afios
fue del 27% y 55% a los 5 y 7 afios, respectivanicio del tratamiento en la infancia que consultaron por una primera CENP fueron

mente. Para una remision de 5 afios y sin trata- . . incluidos y seguidos prospectivamente. El ries-
miento estos porcentajes fueron del 26% y 539, Cassinello-GarcfaJ. Ramos-Lizarf@aM. ¢4 de recurrencia se calculé mediante curvas de
Los andlisis univariante y multivariante mostray a2quez-Lope?, LI. Carrasco-Maring A.  kapjan-Meier. Se efectué un andlisis univa-
ron una meor probabilidad de alcanzar unaMuioz-Hoyos, M. Martin-Gonzalez riante y multivariante para los posibles factores
remision de 3 afios y sin tratamiento en loSUnidad de Neurologia Pediatrica. Hospital de riesgo de recurrencia utilizando el modelo
pacientes con etiologia sintomatica o con recTorrecardenas. Almerid Unidad de Neurologia de riesgos proporcionales de CBesultados.
rrencia de las CE en los primeros 6 meses @ediatrica. Hospital Severo Ochoa. Leganés75 pacientes presentaron recurrencias. El ries-
tratamientoConclusionesMés de la mitad de Madrid. °Dpto. de Pediatria. Universidad de go de recurrencia fue del 45%, 57%, 57%, 61%
los nifios con epilepsia alcanzan remisioneSranada. y64%alos 1,2, 3,4y5 afos, respectivamente.
prolongadas sin tratamiento cuando se aplican El 61% de las recurrencias ocurrieron en 6
pautas de supresion precoz del mismo (2 o@bjetivo.Estudiar el riesgo de recurrencia trasneses y el 93% en 2 afios. El andlisis univarian-
afios sin CE). El pronostico puede determinarss inicio del tratamiento antiepiléptico en late mostré que los factores predictores de un
ya a los 6 meses del inicio del tratamiento eimfancia. Pacientes y métodod461 pacientes mayor riesgo de recurrencia fueron una etiolo-
base a la etiologia y presencia de recurrenciansecutivos recientemente diagnosticados déa sintomatica, una edad menor de 3 afios o
epilepsia y tratados con farmacos antiepiléptmayor de 10, una primera CE durante el suefio
cos fueron incluidos y seguidos de manerg un primer EEG anormal; éstos dos ultimos
Remisién inicial tras el comienzo del prospectiva. Se controlaron los niveles de mémicamente en el grupo idiopatico/criptogéni-
tratamiento en la epilepsia infantil dicacién. El riesgo de recurrencia se calculéo. En el andlisis multivariante resultaron sig-
. . mediante curvas de Kaplan-Meier. Se efectudificativos los mismos factores. La seleccion
E. Cassinello-Garcfal). Ramos-LizamaM. , analisis univariante y multivariante para lopor pasos mostré que el mejor modelo para la
Vazquez-Lope?, LI. Carrasco-Maring A, siples factores de riesgo de recurrencia utilprediccion de la recurrencia fue el constituido
Mufioz-Hoyos, M. Martin-Gonzalez zando el modelo de riesgos proporcionales gmr etiologia sintomatica (razén de riesgo de
#Unidad de Neurologia Pediatrica. Hospital Cox. ResultadosAunque la politica general 3,7) y edad entre 3-10 afios (razén de riesgo de
Torrecardenas. Almeria’Unidad de Neurologia fue la de iniciar el tratamiento tras 2 o mas crisi,5). ConclusionesMas de la mitad de los
Pediétrica. Hospital Severo Ochoa. Leganés, Madricepilépticas (CE), 22 pacientes fueron tratadasfios con una primera CENP presentan recu-
°Dpto. de Pediatria. Universidad de Granada.  tras una Unica crisis. Estos pacientes tambiérencias. El principal factor pronoéstico es la
Objetivo. Estudiar la probabilidad de alcanzafueron incluidos ya que una elevada proporcioetiologia de las crisis. La mayoria de los pacien-
un remision tras el inicio del tratamiento en 1g77%) presentaron recurrencias y es evidentes con crisis sintomaticas (96%) recurren.
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TRASTORNOS DEL DESARROLLO Y AL- de cerebelo, caracterizada por afectacion prpulgar derecha). Retraso profundo del desarro-
TERACIONES ESTRUCTURALES DEL SNC dominante de hemisferios cerebelosos, gul entodas las alobares y retraso mental mode-
evolucionan como encefalopatia estatod- rado en la holoprosencefalia lob@onclusio-
Esquisencefalias: aspectos clinicos,jetivos.Presentamos las caracteristicas de nenmes. Se confirma en nuestra serie la baja
radiologicos y evolutivos roimagen y el cuadro clinico de 6 observaciancidencia de la enfermedad y su presentacién
. , , nes con esta afectacidPacientes y métodos. esporadica. Las alteraciones en la linea media
A. F,ernandez-\],aen, S. Pomlngq_ez, Ageis observaciones, 3 nifias y 3 nifios. Todgsedominan, asocidndose a formas alobares de
Gutierrez de Teran, A. Ocafia, S. Quijano, Gyresentaron retraso en su desarrollo motor, or prondstico. S6lo existe un caso con trata-

Roche, I. Pascual-Castroviejo sufrian hipotonfa, 3 mostraban ROT exaltadasiento farmacolégico previo al embarazo (es-
Servicio de Neurologia Pediatrica. Hospitaly signos de espasticidad y 1 present6 torterilidad). Predominan las crisis convulsivas de
Universitario La Paz. Madrid. normal. Los signos cerebelosos estaban prdificil control.

sentes en 4 observaciones en forma de ataxia,
Objetivo. Estudiar las caracteristicas clinicastemblor y dismetria, y en 2 en forma de torpeza
radiolégicas y eslutivas asociadas a la esqui-motriz. En una observacion la afectacion mobisplasias corticales: una forma de
sencefalia.Pacientes y métodog&studio re- trizy mental era mas grave, no logrando marchzolimicrogiria que no se ve por RM
trospectivo de 10 pacientes con esquisencefasténoma. Las 6 observaciones presentan m@envencional (T, y T,)
lia, diagnosticados en la edad pediatrica. traso mental (1 leve, 3 moderado, 1 grave y 1 .
edad de consulta varié entre los 10 dias y losgofundo): epilepsia en 2 casos (1 cedié copPascual-CastroviejeS.I. Pascual-Pascdal
afios; los motivos de consulta fueron retrasmediacion y 1 refractaria). En neuroimagen si Viald, V. Martinez, A. Ferandez-Jaén
psicomotor (5/10), crisis convulsivas (4/10)aprecia hipoplasia de ambos hemisferios y d& Quiiand
macrocefalia (2/10) y retraso mental sin partivermis en 3 nifios e hipoplasia de hemisferid Servicio de Neurologia Pediatrica. Hospital
cipacién motora (1/10). En la exploracion seerebeloso izquierdo en los otros 3, una de ellasiversitario La Paz. Madrid.’ Unidad de
observo tetraparesia en 5 casos y hemiparesisociada a atrofia hemiprotuberancial. Se a@&esonancia Magnética. Sanatorio Nuestra Sefiora
en 2 pacientes. En la neuroimagen se objetivaierte microcefalia en una Unica observaciérdel Rosario. Madrid.
ron los siguientes hallazgos: esquisencefali@onclusionesLa expresion clinica de las mal-
bilateral en 8 casos y unilateral en 2, displasi@rmaciones de cerebelo es muy variable y $8bjetivo. Presentar las caracteristicas clinicas
septo-Optica en 2 casos, hipoplasia del septumsocia con frecuencia a retraso mental. Lpanatdémicas por imagen asi como las técnicas
pellucidum en 6 casos y agenesia parcial delolucion, en casos no sindromicos, puede comecesarias para su identificacion en una impor-
cuerpo calloso en 3 casos. Cinco casos presgmrtarse como una encefalopatia estatica. tante serie de displasias corticalescientes y

taban otras alteraciones de la migracion neuro- métodosHan sido estudiados 10 pacientes (7

nal. Los trazados EEG mostraban enlenteci- varones y 3 mujeres), todos ellos menores de 8
miento difuso uni o bilateral en 4 casos, coRevision clinica de cinco casos deafios, que consultaron por crisis epilépticas y
paroxismos en 3 de los mismos y normal en Id®loprosencefalia (1991-1997) retraso psiquico y/o motor. A todos ellos se les
6 restantes. En la evolucion se observaron crisjs practico resonancia magnética (RM), que en 8

Rodriguez-Sacristan, M.D. Lluch, I.ca505 fue tridimensional (RM-3D) y en 4 casos
y alteraciones del comportamiento en 2 caso&amOS, A. Gomez-Llorente, A. Garrocho, Jse acompafié también de RM-angiografica
Conclusiones.a esquisencefalia es un trastor>0nzalez-Hachero (RMA), RMinversion-recuperaciony RM-Flair,
no de la migracion neuronal que se manifiestanidad de Neurologia Pediatrica. Servicio deademéas de RM en,§ T.. ResultadosLa RM
generalmente con retraso psicomotor, crisBediatria. Hospital Universitario Virgen Macarena mostro displasia cortical en los 10 casos, siendo
convulsivas y déficits motores. La extension dde Sevilla. localizada (occipital) en un caso, hemilateral
las hendiduras se relaciona con la gravedad del afectando s6lo a un hemisferio en 8 casos, y
cuadro. Hemos observado una mejor evolucid@bjetivos. Descripcion clinica de 5 casos debilateral aunque con mayor grado de afectacion
de los fenémenos criticos que del resto de koloprosencefalia. Deteccién de posibles deen un hemisferio en 1 caso. Existian crisis
sintomatologia. sencadenantes y/o situaciones previas prednvulsivas parciales en 9 casos. En los 10
ponentes de la enfermedad. Malformacionesasos habia un menor desarrollo del hemisferio
asociadasPacientes y métodofacientes in- donde asentaba la displasia cortical. La aplica-
Hipoplasia/aplasia de cerebelo. Neuroima- gresados, procedentes de maternidad, por s@&én de técnicas especiales, tales como RM-
gen y evolucién clinica drome malformativo y diagnosticados poste3D, RM con inversién recuperacién y RM-Flair

;ormente de holoprosencefalia, durante gdone en evidencia una polimicrogiria cortical
R

convulsivas en 5 casos, retraso psicomotor e

R. Gassio, P. Pod, A. Garcia-Cazorla, Jeriodo 1991-1997. Revision retrospectiva den la mayoria de los casos con esta patologia.

Campistal, C. Gonzalez-Campos, E. Fefisiorias clinicas. La recogida de datos se reha RMA evidenci6 cambios en la trayectoria de

nandez-Alvarez liza siguiendo el protocolo especifico construialgunas arteriasConclusionesLas técnicas

Servicio de Neuropediatria. Unidad Integrada.do a tal efecto: antecedentes previos a la gestspeciales de imagen (RM-3D, la RM inversion

Hospital Clinic-Sant Joan de Déu. Esplugues deion; gestacion; parto; antropometria yecuperaciony la RM-Flair) permiten objetivar

Llobregat, Barcelona. malformaciones asociadas; tipo de holoprgsolimicrogiria cortical en la mayoria de los
sencefalia y malformaciones cerebrales ascasos de lo que hasta ahora se consideraba

Introduccion.Las alteraciones de cerebelo sowiadas; periodo de recién nacido, y evoluciddisplasia cortical, hecho que no puede verse

diagnésticos neurorradiologicos frecuentegepilepsia, apneas, desarrollo madurativo gl@on RM en Ty To.

asociadas a otras malformaciones del sisterbal y otras patologias asociaddgsultados.

nervioso o como hallazgo aislado, en nifios cdan los casos 4 y 5 hubo un aborto previo. En el

trastorno del desarrollo psicomotor. En algunasaso 5 se sigui6 un tratamiento de esterilidad @isplasias septo-6pticas: ¢son dos enti-

ocasiones incluso puede ser un hallazgo casualaiios y diabetes gestacional con control dietdades diferenciadas o un mismo sindrome?

La hipoplasia/aplasia de cerebelo ha sido detieo. Todos los casos fueron de gestacion . o . .

crita gnpasociacfi)én con diferentes alteraciongérmino; en los casos 2 y 5 el partc?se produjyJ: Garcia-PengsA. Figuerola-Roig, L.G.

cromosémicas, delecciones, duplicaciones por cesarea, en 1, 3y 4 fueron espontaneos. ptle,rrez-Sola,né M.L. Carra_lsco-Mgrln&

translocaciones no balanceadas; también foraso 3 se clasificé como holoprosencefali - Vazquez-Lope?, M.L. Ruiz Falc@

mando parte de sindromes mas complejos, dobar y los restantes como holoprosencefaliegSeccién de Neurologia. Hospital Nifio Jesus.

tosémicos recesivos o ligados al X, o asociaddobar. Hay 3 casos de fisura palatina y labiMadrid. ®Servicio de Pediatria. Hospital Severo

con atrofia espinal o enfermedad degenerativaporino; 4 casos de hipotelorismo. Todos lo®choa. Leganés, Madrid.

sistémica. Existe un grupo, probablemente heasos cursan con microftalmia y exoftalmos,

terogéneo, de nifios con trastorno del desarrolési como crisis convulsivas; solo el caso @bjetivos. Establecer las diferencias clinico-

y diagnéstico radioldgico de hipoplasia/aplasigresenta malformacion esquelética (adactiliemdiolégicas que existen entre 2 grupos de
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displasias septo-Gpticas. Tipo I: sin anomaliagrafia selectiva que mostraron una malformademiparesia aguda como forma de
concomitantes de migracién neuronal y corién vascular en forma de fistula A-V mdltiple,presentacion de displasia fibromuscular
afectacion primordial de linea media (septunton tres ramas, drenando en seno longitudinabngénita en una nifia de 5 afios

cuerpo calloso, vias Opticas y eje hipotalamasuperior e inferior, con desembocadura en ven . o
hip01fi)sario); y tipo Il as%ciad;safano%alias ddepGaIeno no aneurismatica. Ademas, existla Hernando:Requefb J.d. Gar(;[a-Pen%;s
migracién neuronal (principalmente, esquiseran aumento significativo de los espacios subd-V:G. Garcia-Calvg, L.G. Gutiérrez-So-
cefalia) y con afectacién secundaria de estruaracnoideos con ventriculomegalia. La emboli2n&; S- Alonsd, A. Pérez-HiguerdsM.L.
turas de linea medi®acientes y métodoSe  zacion transcatéter se realizo en tres sesionfiz-Falcd

revisan de forma retrospectiva las historiasin incidencias, estabilizandose el crecimienttSeccién de Neurologia. Hospital Nifio Jesus.
clinicas de 12 pacientes diagnosticados de didel PC. Actualmente (3 afios de edad), la explbServicio de Radiodiagnéstico. Hospital San Rafael.
plasia septo-6ptica (DSO) entre enero de 198&cion neuroldgica y desarrollo psicomotor sofServicio de Neurorradiologia. Fundacion Jiménez
y enero de 1998. En todos los casos se analizawormalesComentariosLa macrocefalia neona- Diaz. Madrid.

edad, sexo, motivo de consulta, factores prentl requiere seguimiento y valoracion clinica

tales y perinatales, semiologia neurolégica, apara determinar su causa, aun cuando sean ge@bjetivos.Presentacién de un caso de displa-
teraciones visuales, anomalias endocrinol6gialmente idiopaticas familiares. Su asociaciosia fiboromuscular congénita (DFMC) con de-
cas, hallazgos de neuroimagen y evoluciéeon hidrocefalia es un hallazgo frecuente en ldmit en la edad preescolar y andlisis de la
clinica. En todos los pacientes se realizaron: T@alformaciones A-V neonatales y su fisiopatosemiologia neurolégica evolutiva y los hallaz-
e IRM craneales; valoracion oftalmolédgica ylogia esta relacionada con un aumento de ¢s de neuroimageaso clinicoNifia de 5
estudio endocrinolégicdresultadosEn todos presion venosa cerebral que interfiere con lafios, sin antecedentes familiares ni persona-
los pacientes se objetivé ausencia total de segabsorcion del LCR. El diagnéstico precoz yes de interés, que ingresa por pérdida de
tum pellucidum en la IRM craneal. Siete palas modernas técnicas endovasculares oclusiterza progresiva en hemicuerpo izquierdo de

cientes se encuadraron en el tipo | de DSO y lesas han mejorado su prondstico. 3 dias de evolucién. En la exploracion fisica,
5 restantes en el tipo Il (4 esquisencefalias y 1 sélo destacaba la presencia de una hemipare-
polimicrogiria perisilviana bilateral). Entre las sia izquierda, de predominio crural, asociada
manifestaciones clinicas destacaban retraddalformaciones vasculares del sistema a una paresia facial central homolateral. En el
mental (14% tipo I, 100% tipo Il), crisis epi- nervioso central en nifios caso que se presenta se realizaron TC e IRM
|épticas (14% tipo |, 80% tipo Il), déficits vi- craneales, angio-resonancia y arteriografia

suales (85% tipo I, 60% tipo Il y anomaliaE: LOpez-Laso, F. Gutiérrez-Martin, H'a*]cerebrales, EEG, estudios de autoinmunidad e
endocrinolégicas (85% tipo |, 20% tipo I1). Bueno-Perdomo, D.A. Pérez-Martinez, M.28y; e rcoagulabilidad, valoracién cardioldgica
Conclusionesl. Existen dos tipos clinicorra- Mateos-Gonzalez, R. Simon de las Heras, §. qespistaje de homocistinuri&esultados.

diolégicos bien diferenciados de DSO, quélateos-Beato La TC craneal realizada a su ingreso mostré
Unicamente tienen en comun la ausencia dénidad de Neurologia Pediatrica. Hospitalimagenes compatibles con infarto cerebral
septum pellucidum, y 2. Mientras que las forUniversitario 12 de Octubre. Madrid. frontotemporal derecho, con afectacién con-
mas tipo | asocian, principalmente, semiologia comitante de ganglios basales e importante

oftalmolégica y endocrinoldgica; las formasObjetivos.Presentar la experiencia de nuestredema perilesional. La IRM craneal confirmé
tipo Il presentan, sobre todo, signos de disfureentro en malformaciones vasculares (MV) ddh presencia de un infarto cerebral en el terri-
cion neuroldgica. sistema nervioso central (SNC) en nifios. B®rio de la arteria cerebral media derecha y la
infrecuente que estas lesiones se manifiestangio-resonancia cerebral objetivo la existen-
clinicamente en la infancia por lo que hay pocasga de estenosis a nivel de la arteria carétida
Macrocefalia neonatal por fistula arterio- series publicadas en la literatuRacientes y interna derecha, regién proximal de la arteria
venosa multiple cerebral tratada mediante métodosRevisamos retrospectivamente las hisserebral media derechay en el segmento Al de
técnicas de embolizacion torias clinicas de los pacientes con MV del SN@ arteria cerebral anterior del mismo lado. La
. . demostradas por RM, angiografia y/o anatomgrteriografia cerebral fue compatible con una
S. Ferraz, P. Abenid, M.S. AmaiZ, V. natol6gica, y edad menor o igual a 15 afios. S¥FMC tipo II, con afectacién primordial in-
Rebajé, M.J. Edd, S. Guelvenzgi M. Tello®,  gyciyyen I0s pacientes con enfermedad deacraneal y sin afectacion concomitante de
J. Lopez-Pisoh Sturge-Weber y enfermedad de Von Hipias arterias renale€onclusionesAunque se
aUnidad de Neuropediatria® Neonatologia. pel-Lindau. Describimos los casos de 32 parata de una patologia infrecuente, la DFMC
“Servicio de Neurorradiologia. Hospital Miguel cientes con MV del SNQResultadosVeinti- debe considerarse en el diagnéstico diferen-
Servet. Zaragoza. cuatro presentaron malformacion arteriovenosaal de las hemiparesias agudas infantiles. En
(MAV), 5 manifestaban malformacioén caver-el nifio, a diferencia de lo que ocurre en el
Introduccion. Las malformaciones arteriove- nosa (MC), 2 padecian aneurisma de la vena ddulto, son méas frecuentes las formas con
nosas intracraneales tienen gran interés por sBaleno (AVG) y 1 paciente tenia aneurismafectacién arterial intracraneal y no suele aso-
implicaciones clinicas y los importantes avanfusiforme congénito. Veintidés casos (68%pJiarse a afectacion renal ni a hipertension
ces que se han producido en su tratamientopyesentaron hemorragia como debut, siendoterial concomitantes.
prondstico. Se ha estimado una incidenciésta la forma de presentacion de 20 pacientes
aproximada de las mismas en el 2,5/100.0afbn MAV. En 4 de los 5 pacientes con MC la
partos.Objetivo. Comunicar una observaciénmanifestacion inicial fueron crisis epilépticasMacrocefalia como motivo de consulta en
personal de fistula arteriovenosa miiltiple, diag-os 2 pacientes con AVG presentaron macroceeuropediatria: nuestra experiencia en
nosticada durante el seguimiento de un recidalia, en 1 neonato junto a insuficiencia cardia8 afios
nacido por macrocefalia, que fue tratada mea y en 1 lactante con hidrocefalia. El pacient; . .
diante embolizacién con buenos resultadoson un aneurisma congénito presenté episodiEs Abenid, S. FerraZ, B. Loureird’, M.
Caso clinico.varén de 39 semanas de edagaroxisticos de dolor faciaConclusionesLas erer’ J.L. Pefig, J. Lopez-Pisoh
gestacional, 3.580 g de peso y Apgar 9/10. BMAV son las MV que con mas frecuencia®Seccion de Neuropediatria. Hospital Infantil
el examen fisico se aprecia macrocefalia, carausan sintomas en la infancia. Son el tipo deiguel Servet. Zaragoz&Servicio de Pediatria.
PC de 37,5 cm y crecimiento uniforme hasta &IV que causan hemorragia con mayor freHospital General Universitario. Guadalajara.
cuarto mes, con normalidad de la exploraciéouencia y es ésta la forma de presentacion
clinica general, estudio cardioldgico y ecogreelinica mas comdn de las MAV. Las crisisObjetivo.Analizar desde el punto de vista diag-
fia transfontanelar (retrospectivamente se hepilépticas son las mas frecuentes de las M@06stico los pacientes vistos en neuropediatria
observado imagen hipoecoica sugestiva). Pokes pacientes con AVG presentan macroencetyo motivo de consulta fue macrocefalia (MC).
teriormente, se comprob6 aumento vertical déhlia en el primer afio, asociada a insuficienciRacientes y métodoBacientes nuevos contro-
PC, pasando de >+2 DS a >+4,5 DS, por lo quardiaca en el periodo neonatal. Los aneurigdos por la Seccion de Neuropediatria a partir
se realizé TAC craneal con contraste y angionas congénitos son infrecuentes en la infancide mayo de 1990 (3.461 pacientes) que consul-
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taron por macrocefalia. Hemos consideradoomo una variante de la normalidad, en lo$orticolis como motivo de consulta en
MC si PC> +2 DS. Hemos valorado los diagtiltimos afios la bibliografia ofrece diferentesieuropediatria: revision de 52 casos
nodsticos establecidos, la existencia 0 no dmsos de alteraciones del desarrollo, conduct . .
antecedentes familiares de macrocefalia y languaje en pacientes cuyo Gnico hallazgo % Loureiro-Gonzalez M. Ferrer-Lozang
realizacion o no de neuroimagd®esultados. DEVR. Otras publicaciones plantean un may .AbenLd‘, S. F,erraz-So,peﬁ;:M. S. Mufioz-
Serie de 69 casos, de los cuales el 39,2% emafimero de dichas alteraciones en pacientes cé#”"os » J. Lopez-Pison

mujeres y el 60,8%, varones; la media edad fumacrocefalia. Por dltimo, una relacion entréSeccidn de Neuropediatria. Hospital Infantil Miguel
de 1,23 afos. El 66,6% no presentaba evideneimcrocefalia, hidrocefalia extrema y dilata-Servet. ZaragozAHospital Obispo Polanco. Teruel.
de patologia intracraneal, siendo su distribieion de los Virchow-Robin ha sido invocada por

cién por diagnésticos: normalidad (PC£ +2 DSYarios autores. Proponemos un estudio neuroPbjetivo.Revisar, desde un punto de vista diag-
7 casos (10,1%); MC normal 29 casos (42%j§icologico cuidadoso en estos pacientes con mbstico, los pacientes que han consultado en
de estos el 17,4% no tenia antecedentes farfiir de poder delimitar si estamos ante un cuadreuropediatria por torticoliPacientes y méto-

liares (AF) de MC frente a un 24,6% que stlinico definido. dos.De entre los 3.461 pacientes nuevos vistos
presentaba MC familiar; craneosinostosis en 7 en la seccion de neuropediatria entre mayo de
casos (10,1%), e higroma pericerebral cronico 1990 y marzo de 1998 se realizdé un estudio
en 3 pacientes (4,34%). El 34,4% presentallERASTORNOS PAROXISTICOS retrospectivo de aquellos entre cuyos motivos
patologia intracraneal: hidrocefalia en 16 paNO EPILEPTICOS de consulta figuraba la torticoliResultados.

cientes (26,2%); neoplasias en 3 (4,3%); meta- De los 52 casos que consultaron por torticolis
bolopatia en 1 (1,4%); malformacion A-V mul- (1,5% del total de pacientes nuevos en ese

tiple cerebral en 1 (1,4%); quiste porencefalic€ontribucion de la hiperventilacion al periodo), 27 eran varones (52%) y 25 mujeres
insuflante en 1 (1,4%); encefalopatia prenatalesencadenamiento del sincope. Estudio(48%). La edad media fue de 2,73 afios, con un

en 1 (1,4%). De los pacientes con antecedentesn capnografia durante el tilt-test minimo de 2 meses y un maximo de 13 afios y
familiares de macrocefalia, que fueron 3 . ., , 11 meses. La distribucion etiol6gica fue la
(48,4%), el 30% presentaron patologia. En Idg Martinon-Torres, J. Eiris, S. Fernandezgigiente: 26 torticolis congénita (50%); 5 tor-
pacientes con AF de MC no se realizé neurd=€Prian, J.M. Martinén-Sanchez, A.iicolis paroxistica benigna (9,6%); 5 torticolis
imagen en el 20%; sélo ECO transfontanelar dodriguez-Nunez secundarias a procesos expansivos intracranea-

el 20%, y en el 60% TAC o RM +/- ECO. En losServicio de Criticos. Urgencias Pediatricas.les (9,6%); 4 torticolis postraumaticas (7,8%);
pacientes sin AF de MC no se realiz6 neuroimaomplexo Hospitalario Universitario. Santiago de3 sindromes de Sandifer (5,8%); 3 torticolis
gen en el 3,2%; s6lo ECO transfontanelar en €ompostela. secundarias a trastornos oculares (5,8%); 2
16,1%, y TAC o RM +/- ECO en el 80,6%. discinesias de cuello (3,8%); 1 caso de hemato-
ConclusionesLlama la atencién el elevado Objetivos.Estudiar de manera no invasiva ema intrarraquideo cervical (1,9%); 1 secunda-
porcentaje de patologia (33,4%) y la alta incipapel de la hiperventilacion en la fisiopatolofio a adenitis cervical infecciosa (1,9%), y 2
dencia de patologia en los pacientes con AF dga del sincope, mediante la medicidon contieasos sin catalogar (3,8%). El grupo de edad de
MC (30%). En cuanto a la neuroimagen esua de la presion de G@l final de la espira- 0-2 afios fue el que, con 37 pacientes, agrup6 el
indiscutible la realizacion de ECO transfontaeion (etCQ) y la frecuencia respiratoria (FR) mayor nimero de casos; con predominio de las
nelar cuando la fontanela es permeable. Si nodsrante el test de la cama basculante en nifitzsticolis congénitas (24 casos); seguidas en
posible, la existencia de AF de MC no excluyeon sospecha clinica de sincope vaso-vagéiecuencia por las paroxisticas benignas (5 ca-
la presencia de patologia, y en caso de macientes y métodoBl test de la cama bascu-sos) y el sindrome de Sandifer (3 casos). Entre
realizar neuroimagen es obligado el seguimientante se realiz6 en 23 nifios de entre 7 y 17 afilos 2 y 6 afios solo se dieron 6 casos; de los que
de estos nifios. de edad, con sospecha clinica de sincop&eran de causa traumatica. De los 6 a 14 afios
Ademas del protocolo estandar, determinase encontraron 9 casos, con predominio de la
mos de forma continua y no invasiva la saturatiologia tumoral (3 casosComentario.Te-
Rasgos disfasicos y dilatacion de los espaciosion cerebral de oxigeno (S@(or espec- niendo en cuenta los grupos etiologicos esta-
de Virchow-Robin troscopia NIRS, asi como el etgda FR por blecidos, estudiamos la edad media, la forma de
. . medio de un capnégrafo de timde-strearh  presentacién y evolucién, asi como los sinto-
M.2T. Fernando-Lucds P. Revilla-Rodri- ge considers la presencia de hiperventilacidmas acompafiantes y la exploracién fisica de
gueZ, M. Becher-Dia2 cuando el etC02 descendi6 por debajo de 36s pacientes de cada grupo. Con ello intenta-
2Neurologia Pediatricd. Psicologiay Logoterapia. mmHg inmediatamente antes del sincopemos establecer diferencias entre ellos, que nos
Centro de Rehabilitacion del Lenguaje. Madrid. ResultadosEl test fue positivo en 21 nifios. Ensean Utiles en la orientacion, desde un punto de
11 (47,8%) se evidencio la existencia de hiperista diagndéstico, de los pacientes que acuden
Objetivo.Delimitacion de la alteracion neuro-ventilacion; de éstos, 10 tuvieron una respues-la consulta de neuropediatria por torticolis,
psicoldgica en un nifio con retraso del lenguajéa mixta vasodepresorahiperventilatoria y sélplanteandonos la indicacién de la neuroimagen
macrocefalia y dilatacion de los espacios d& presentd un sincope hiperventilatorio purcgegun la edad y la forma de presentacion.
Virchow-Robin. Caso clinico.Paciente de 5 Enlos 11 nifios se detecté una caida significa-
aflos con historia de riesgo pre y perinatativa de la SC@tanto al principio como durante
antecedentes familiares de macrocefalia y rel sincope.Conclusiones.La fisiopatologia Trastornos paroxisticos no epilépticos en
traso del lenguaje; hitos motores precoces; adel sincope vaso-vagal no estd completamela infancia. Nuestra experiencia
sencia de lenguaje a los 30 meses. Se le realtedaclarada y cada vez més se conocen nuev. % , - ,
exploracion clinica, neuropsicologica (Clfactores involucrados. Nuestros resultados epulve:da—Mu_noz, M.C. Gonzalez-Ortega,
PLON, Reynell, ITPA) y complementarias (aumuestran que la hiperventilacién juega ur-C- Garcia-Abeja
dicion, X-fragil, EEG suefio, screening metapapel central en ciertos casos. El desencade-G.B. Serrania de Ronda. Ronda, Malaga.
bélico, RM cerebral)ResultadosMacrocefa- nante de la hiperventilacion podria ser la
lia (> P98); relacion con el entorno, selectivacaida de la SG@Qlurante el estimulo de ortos-Objetivos.El objetivo de este estudio ha sido
En cuanto al intelecto normal se detectd uni@mtismo, aunque, por otro lado, la hipocapnieevisar los casos de trastornos paroxisticos no
diferencia significativa entre escala verbal (iny la vasoconstriccion vascular cerebral resukpilépticos (TPNE) asistidos en el Servicio de
ferior) y manipulativa (normal). Alteracion glo- tante podrian condicionar la hipoxia cerebrdPediatria de nuestro hospital entre enero de
bal del lenguaje: expresion, fonologia y sinque daria lagar al sincope. En cualquier casb992 y diciembre de 1997, la mayor parte de los
taxis. Su nivel de comprensién resulté inferiota realizacion de capnografia durante etuales ha sido estudiados en la consulta de
en mas de 12 meses respecto a su edad crotild-test permite etiquetar de forma méas preneurologiaMétodos.Los aspectos analizados
I6gica. En RM se apreci6 llamativa dilataciércisa la respuesta clinica a la bipedestacidgglobalmente y para cada TPNE han sido: distri-
de los espacios de Virchow-Robin (DEVR)mantenida y orientar mejor el tratamientduciones por sexo y edad, tiempo de evolucion
ConclusionesConsiderados hasta el presentenédico y conductual. al consultar, sintomas, factores desencadenan-
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tes, antecedentes personales y familiares, exia. Comentamos el diagnostico diferencial colas posibles diferencias existentes entre la for-
ploracién general y neurolégica, diagnéstic@l sindrome de piernas inquietas. Es importantea postinfecciosa y la asociada a neuroblasto-
emitido, exdmenes complementarios realizasu diagndéstico por la importancia de un tratana. Pacientes y métodoSe revisan, de forma

dos, tratamientos indicados, evolucion seguidaiento precoz de dicha patologia y de lasetrospectiva, las historias clinicas de 7 pacien-

y patologias asociadaResultadosSegln la alteraciones psiquiatricas asociadas. tes diagnosticados de sindrome de opsoclonus-
clasificacién patogénica de las crisis cerebra- mioclonus entre enero de 1990 y marzo de
les, se han estudiado 182 casos de TPNE corres- 1998. En todos los casos se analizan: edad,

pondientes a 171 nifios. Entre las no epiléptic&esviacion tonica paroxistica de lamirada sexo, debut clinico, semiologia neurolégica y

encontramos: 65 sincopes (35,71%), 37 espas- . . evolucién clinica. En todos los pacientes se
mos del sollozo (20,32%), 13 crisis motorai'%- Palencid P. Espind realizaron: puncién lumbar, serologias en sue-
(7,14%), 8 crisis metabdlicas (4,39%), 8 crisi8Neuropediatria.”Unidad de Neurofisiologia. ro y LCR, estudios metabolicos en plasma,
de sofocacion (4,39%), 7 crisis psiquicasiospital Universitario. Valladolid. orina y LCR, TC craneal, determinacion de
(3,84%), 6 crisis hipnicas (3,29%), 2 crisis catecolaminas en sangre y orina, Rx de torax,

téxicas (1,09%) y 1 crisis anoxo-anoxicantroducciénEn los Ultimos afios se han descriteecografia abdominal y gammagrafia con
(0,54%), a las que hay que afadir otros TPN#arios pacientes pediatricos que presentabameta-iodo-bencilguanidina. En 5 pacientes se
de origen no cerebral, que incluyen 18 vértigospisodios esporadicos de desviacion de la mireempleté el estudio con IRM craneal y en 4 con
paroxisticos (9,89%) y 17 casos no clasificada, en ocasiones asociada a ataxia, lo que sddaractica de TC e IRM téraco-abdominales.
bles, aunque de naturaleza probablemente stensiderado como un nuevo sindro@bjetivo. ResultadosTodos los pacientes consultaron por
copal y/o hipoglucémica (9,34%Jonclusio- Al aportar un caso seguido durante mas de 6 affosrcha inestable (en 3 casos, se trataba de una
nes. Destacamos una vez mas el caract@retendemos contribuir a un mejor conocimierataxia aguda recurrente y en 4, de una ataxia
fundamentalmente clinico del diagndéstico déo de esta situacion dado que por el reducideersistente). En 5 pacientes se puso de manifies-
los trastornos paroxisticos en general y de lagimero de pacientes publicados son numerosida existencia de un neuroblastoma. En 2 casos,
no epilépticos en particular, asumiendo la espéss aspectos no aclarados de esta entigiash existia un proceso infeccioso previo al desarro-
cial dificultad en algunos casos y pasando catelinico. Se trata de una nifia que en la actualiddid de la ataxia y las pruebas de despistaje de
goricamente a un segundo plano la importanctiene 7 afios y sin antecedentemifiares. EI neuroblastoma fueron negativas. Tres pacientes
de los examenes complementarios. embarazo, parto, periodo neonatal y desarrolttesarrollaron secuelas neurolégicasnclusio-

psicomotriz fueron normales. A partir de los 1®es.1. El sindrome de opsoclonus-mioclonus

meses comenzé a presentar episodios de urssun cuadro clinico heterogéneo, tanto en su
Movimientos periodicos de las extre- segundos de duracién durante los cuales desviaitilogia como en su evolucién; 2. En nuestra
midades durante el suefio en la infancia la mirada hacia arriba y se frotaba los ojos; lcserie, la mayor parte de los casos se asociaron

. episodios eran muy esporadicos en los primeresn neuroblastoma (71%), y 3. El 66% de los

M. Bestué, J. Artigas, F. Sanmarfi afios de vida (pero nunca llegd a estar més dep8cientes con secuelas neurolégicas presenta-
2Servicio de Neurologia. Hospital Sant Joan deneses libre de ellos). En los Ultimos meses sen la forma postinfecciosa.
Déu. Esplugues de Llobregat, Barceldh@onsorci ~ asiste a un incremento, con aparicion en salvas, de
Hospitalari Parc Tauli. Sabadell, Barcelona. unos segundos de duracion cada una, sin afecta-

cién de la conciencia ni otras manifestacioneSefalea paroxistica benigna de la infancia
Introduccién.Los movimientos peridédicos de acompafiantes y sin que se haya identificado ., .
las extremidades durante el suefio (PLMD) dactor desencadenante alguno. La exploraci%:c- Cabrera-Lopez, M. Marti-Herrero, L.
clasifican como una disomnia intrinseca. Stisica y el desarrollo psicomotriz son normales! 0lédo-Bravo de Laguna
prevalencia es del 11% y aumenta con la edalda RM es normal y el EEG critico también ha siddleuropediatria. Departamento de Pediatria.
Excepcionalmente se diagnostican en menorasrmal. El tratamiento con L-Dopa no ha mostra-ospital Materno-Infantil. Las Palmas.
de 30 afiosObjetivo.Presentamos 2 casos dedo beneficio algunadComentariosDesde la ini-
inicio en nifios menores de 7 afios y resaltameogl descripcion del cuadro (Ouvrier y Billson,Introduccion.El término cefalea paroxistica es
los trastornos neuropsicolégicos asociado4988) de desviacion tonica paroxistica de la miraaramente utilizado en la infancia, aunque no es
Casos clinicos. Caso Nifia de 2 afios que da se han realizado nuevas aportaciones, alguiasecuente en la practica diaria de pediatras y
presenta somnolencia diurna, despertares ngmr autores espafioles (Campistol et al 1993) eeuropediatras encontrar nifios con cefaleas
turnos frecuentes, avidez por la comida, sindréas que se sefiala el caracter benigno del cuadragudas de instauracion y cese bruBeocientes
me depresivo y alteraciones de conducta. Ha buena respuesta a la L-Dopa, manteniéndogenétodosDescribimos las caracteristicas se-
suefio se observan sacudidas en extremidadasduda sobre cuestiones como el mecanisnmaioldgicas de un grupo de 7 nifios con una
inferiores. Obesidad (+4DE), resto norn@dso  etiopatogénico. En nuestro caso no hemos obtgarticular forma de cefalea, asi como la explo-
2. Nifia de 7 afios que presenta somnolencigdo una respuesta con la L-Dopa y el cuadro sacién neuroldgica y los siguientes exadmenes
diurna, irritabilidad, cambio de caracter, ansieha mantenido varios afios, en oposicién a lcomplementarios: hemograma, bioquimica,
dad, avidez por la comida, aumento de pesorgferido por otros autores, lo que puede indicaaloracion por oftalmologia y otorrinolaringo-
cuadro psicético. Obesidad (+6DE), resto nomna heterogeneidad de su origen, con necesidadia, EEG y TACResultadosSe trata de un
mal.ResultadosTAC, RMN y estudio endocri- de reunir todas las aportaciones para, con ugaupo de 7 nifios (4 nifios y 3 nifias) con edades
nolégico resultaron normales. En los estudiosasuistica mas amplia, poder obtener conclusioemprendidas entre los 2 y 11 afios de edad, que
polisomnograficos repetidos se objetivan enes y conocer aspectos imposibles de percilpadecen un dolor grave y paroxistico de locali-

ambas pacientes una media de 12 periodos cf&n el estudio de casos aislados. zacion unilateral temporal (supraauricular) u
PLMD en suefio ligero y profundo que provo- occipital, siempre en el mismo sitio, de caracter
can despertares frecuentes durante toda la no- aparente no pulsatil, que dura de escasos segun-

che. Test de latencia mdltiple de suefio patold=volucion natural del sindrome de opso- dos a 15 minutos, de presentacion frecuente en
gico. Evolucién del caso 1: respuesta favorabldonus-mioclonus: presentaciéon de 7 casos el intervalo de 2 a 18 meses, y con posterior y
a clobazam/dieta, mejorando conducta y resto . o definitivo cese de los episodios dolorosos. No
de alteraciones. Evolucién del caso 2: Maly!-J. Bustos-FonsecaJ.J. Garcia-Pefnas ge asociaron fenémenos disautonémicos ex-
respuesta al tratamiento médico. Actualmen .V.G.(;arma—(_:alvﬁ L.G.Gutlerrez-SoIarfa cepto en 1 nifio con dolor abdominal grave. El
tiene 15 afios, 94 kg, fracaso escolar y prese aAlarcon-Alacic, M.L. Ruiz-Falcd examen neuroldgico fue normal en todos ellos
graves problemas de conducta, ideas de sui€Seccion de Neurologia. Hospital Nifio JestUsexcepto en 1 caso que curso leve piramidalismo
dio y persiste la somnolencia diurna; ha iniciaMadrid.® Unidad de Neuropediatria. Hospital Sany en 2 que presentaban trastornos de conducta.
do tratamiento con L-Dopa. Ambas pacienteRafael. Madrid. Todos los estudios fueron normales, excepto el
siguen tratamiento psiquiatrico/psicoterapico. de un niflo que mostraba un quiste aracnoideo
Conclusioned.os PLMD son una causa excep-Objetivos. Estudiar la evolucidon natural delen la TAC craneal y otro con una otitis serosa
cional de grave trastorno del suefio en la infagindrome de opsoclonus-mioclonus y analizdilateral. Hemos realizado el diagnéstico dife-
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rencial con la migrafia y la cefalea punzantpara el diagndstico de cefaleas. Se establec®ndrome de West: revisién de nuestra
idiopatica, asi como con otras cefaleas primariam grupo control aleatorio y de similar edad gasuistica
unilaterales de corta duracién descritas de fornsexo. Se aplico el programa estadistico BMDB . , -
predominante en adultos: neuralgia occipitaljersién 7.0.Resultados.Nueve pacientes P+ Martinez-Mateo, J.J. Garcia-Pefias, M.J.
hemicrania paroxistica cronica (forma epis6di20,45%) habian presentado cefalea tensionaHStos-Fonseca, J.M. Lopez-Terradas
ca o remitente), cefalea de Horton o en racimospisodica recurrente y s6lo 1 en el grup&ervicio de Neuropediatria. Hospital Nifio Jesus.
cefalea cervicogénica, hemicrania continua gontrol (p= 0,007). Ocho casos (18,2%) preMadrid
cefalea unilateral neuralgiforme de corta durasentaban migrafia (6 sin aura) con un inicio a
cion con inyeccién conjuntival y lagrimeolos 12,56+3,5 afios. No hubo casos en el grufi@bjetivos.Descripcion de la respuesta al trata-
(SUNCT).ConclusionesAunque es preciso un control (p= 0,003). Sélo existian antecedentasiento, evolucidn motora, cognitiva y desarro-
seguimiento mas prolongado e incluir un maydiamiliares de migrafia en 5 casos (11,4%]lo de crisis comiciales en nifios que han padeci-
numero de nifios, este cuadro podria configur@iscusion.Se observa un aumento en la incido un sindrome de West (SW), atendiendo a la
un sindrome especifico, ya que reline caractertiencia de cefaleas tanto tensionales conwiologia subyacentBacientes y métoddsstu-
ticas etarias, clinicas y evolutivas comunes. migrafiosas en EC asi como una menor frecuedio retrospectivo de 45 pacientes (15 nifias y 30
cia de antecedentes en familiares de primaifios) diagnosticados de SW (presencia de es-
grado de migrafia, en comparacion con glasmos infantiles, trazado EEG hipsarritmico,
Migrafia en la infancia: historia natural grupo control y con la incidencia de ambosparicién o agravamiento de retraso psicomo-
. . .., tipos de cefalea descrita en la literatura. Estder), desde 1984 hasta finales de 1$8sulta-
M.A. Hernandez-Latorré M. Roig-Quilis’ 44105 se encuentran probablemente en reldes.En el 69% de los casos hay una etiologia de
3Hospital de Nifios. BarcelonHospital Materno-  cidn con las caracteristicas de la personaliddmhse, frente a un 31% en que desconocemos la
Infantil Vall d' Hebrén. Barcelona. del paciente con EC o en su entorno familiar causa. De los sintomaticos, el 23% son debidos
social en el caso de cefaleas tensionales. Eneetlisgenesias; el 58% estan originados por pro-
Introduccion.La migrafia en la edad pediatri-caso de la migrafia podria ser motivado pdilemas hipdxico-isquémicos; un 6% son debidos
ca es mas frecuente de lo que se cree. L&sctores bioquimicos tales como el descensoinfecciones connatales, y el 13% restante son
estudios epidemioldgicos han demostrado quie serotonina plasmatica, presente tanto enpgeoducidos por alteraciones meta-bélico-tdxicas.
del 3 al 11% de los nifios sufren cefaleasnfermedad celiaca como en la migrafia. En el 36% de los casos por causa desconocida

migrafiosas. A pesar de su alta incidencia, se existe sospecha etioldgica no confirmada. El mayor
han publicado pocos trabajos sobre la migrafia porcentaje de éxitos, con menor nimero de com-
en la infancia.Objetivos.Definir la historia EPILEPSIA plicaciones lo hemos encontrado con la vigabatri-
natural de la migrafia en la infancia e identifi- na (control en 17 casos de los 25 en los que se
car factores predictivos de mala evoluciénAfasia-epilepsia (Landau-Kleffner). Buena utilizé como primer tratamiento o tras fracaso de
Pacientes y método€studio longitudinal, evoluciéon con lamotrigina otros), el tiempo medio de respuesta ha sido de

prospectivo, de la evolucion clinica de la mi- , , dias. El ACTH consigue similares resultados
grafia en una poblacién de 181 pacientes pg:- Pascual Pascual, M. Garcia de Leon, J.Egn mayor nimero de complicaciones. El 55%
diatricos seguidos durante un tiempo medio f@4@no, C. Bruna, T. Ballo de los pacientes han vuelto a tener algun tipo de
mas de 4 afioResultadosEl 24,3% de nues- Centro Nacional Asociacion Telefénica Asistenciarisis y mas de la mitad no tiene un buen control
tros pacientes iniciaron su cefalea antes de lasMinusvalidos (ATAM). Pozuelo de Alarcénclinico.ConclusionesEl factor mas relacionado
6 afios, y el 57% entre los 6 y los 10 afios. Ldgadrid. con el pronéstico es la presencia de una patolo-
antecedentes familiares de migrafia estaban gia desfavorable y/o aquellos que han empezado
presentes en el 77,5% de nuestros pacient@bjetivos.Presentar un caso de afasia-epilepseedades extremas (<3 meses y >de 11 meses).
De los 181 pacientes controlados en este estten deterioro progresivo que mejord espectd=n nuestra serie, la vigabatrina obtiene el mayor
dio, el 88% sigui6 un curso clinico favorablecularmente al cambiar el anticonvulsivanteporcentaje de éxito, por lo que lo consideramos
El restante 12% precis6 medicacion profilac€aso clinico.J.L. es un varén que estandaomo el farmaco de primera eleccion para el
tica. De todos los parametros estudiados, s@pweviamente bien sufri6 3 crisis parciales motaratamiento del SW.
la edad de comienzo demostrd un valor signras con generalizacion secundaria entre los 5
ficativo como marcador de mala evoluciénafios y medio y los 7 afios de edad, con EEG
Conclusiones.l. La mayoria de pacientesfocal izquierdo. Su desarrollo del lenguaje er&pilepsia parcial del l6bulo occipital
pediatricos con migrafia no necesitan profinormal. Tratado con valproato (nivel sérico 7&intomatica
laxis; 2. Existen, al menos, dos formas fenomg/ml) y sin sufrir nuevas crisis, desarroll6 u , .,
tipicas diferentes de migrafia en la edad pedigrogresivo y grave sindrome afasico recepti\l;g- Juan, A. Canovas, M.J. Jiménez-Ayala
trica; 3. El comienzo precoz es el Unico factofagnosia auditivo-verbal), disfasia expresiv&ervicio de Pediatria. Seccién de Neuropediatria.
de mal prondstico detectado, y 4. Los factoson parafasias semanticas, disnomias y agtdespital Dr. Peset. Valencia.
res genéticos deben tener un papel relevantatismo y EEG con punta-onda lenta préactica-
en la expresion fenotipica de la enfermedadnente continua en el suefio. No mostraba hipdntroduccion.La epilepsia parcial benigna idio-
somnia ni otros signos de toxicidad. La RMpatica con paroxismos occipitales (EPBIO) ha
cerebral fue normal. Test de ITPA con signifisido reconocida en la tltima Clasificacion Inter-
Cefalea en la enfermedad celiaca cativa caida en el canal auditivo-verbal, WiS@acional de Epilepsia y Sindromes Epilépticos
. . con CIV 66, CIM 100, CIT 79, y test de Bostoncomo una forma de epilepsia parcial idiopatica.
A.Martinez-Bermejd I. Polancd, J. Arcas, o, gran afectacion de la comprension auditiebe diferenciarse primero de las epilepsias
A. Fernandez-Jaé‘n V. Lopez-Martir, y denominacion, y menor de repeticion y comparciales del I6bulo occipital criptogenética o
. Pascual-Castroviefo prensién del lenguaje escrito. Se sustituyd sintomaticas, y segundo de la migrafia, incluida
3Servicio de Neurologia® Gastroenterologia. valproato por lamotriginaResultadosEn 5 la basilar. El diagnostico diferencial méas dificil
Hospital Infantil La Paz. Madrid. meses se normaliz6 el EEG de vigilia y suefi@s la sospecha de una malformacion vascular
Se observo una progresiva mejora en el lengueerebral, ya sea en el territorio de la circulacion
Objetivo.Establecer la prevalencia de cefalege tanto receptivo como expresivo, patente tanposterior o en el de la arteria oftalmicéjetivo.
tanto de tipo tensional como migrafiosa ehién en las mismas pruebas psicométricas, gleiestro objetivo es presentar un caso de epilep-
nifios y adolescentes con enfermedad celiataha permitido reiniciar la escolaridadon- sia parcial occipital secundaria a malformacion
(EC). Pacientes y métodoSe han estudiado clusionesEste es un ejemplo del solapamientarteriovenosaCaso clinicoNifia de 11 afios sin
44 pacientes seleccionados de forma aleatogatre las epilepsias rolandica, epilepsias camtecedentes de interés, excepto padre con cefa-
afectados de EC segln criterios de la Eunta-onda en el suefio lento y sindrome dea, que desde hace 7 meses refiere cefalea
PGAN. Se realiz6 un completo estudio neuraandau-Kleffner, asi como de su reversibilidathemicraneal derecha, opresiva, vespertina, pre-
I6gico y se han seguido los criterios de la IH8on lamotrigina. cedida de molestias y fotopsias en el ojo izquier-
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do. Desde hace 15 dias asocia pérdida de cdntroduccionLas convulsiones neonatales suefundo, 6 un retraso medio y 1 un retraso ligero.
ciencia e hipotonia, con dolor refractario alen tener un caracter sintomético, y aunqu€onclusionesLa H-I neonatal sigue siendo la
tratamiento. La exploracion fisica es normalexisten multiples causas que pueden produciprincipal causa de crisis epilépticas en el perio-
Los estudios de anticuerpos, anticardiolipindas (malformaciones, alteraciones genéticadp de RN, pero con un alto porcentaje de éxitus
IgM e 1gG resultaron negativos; fondo de ojoinfecciones, trastornos metabdlicos, etc.), lpsecuelas neuroldgicas graves. Las crisis, en su
normal; el EEG mostré trazado de base a 9-10lekion cerebral hipoxo-isquémica (H-I) siguemayoria sutiles o ténicas generalizadas, suelen
S en areas posteriores, reactivo. Espontaneamsiendo el origen principal de las mismas, prcser bien controladas por FAE clasicos y son un
te brotes Theta alfa con puntas parieto-occipitalesiciendo ademas importantes dafios en el SN€xcelente marcador, junto al test de Apgary las
derechas; TAC cerebral normal; RMN cerebral.a aplicacién de nuevas técnicas a la valoracid@iteraciones gestacionales y de la placenta, de
malformacion arteriovenosa a nivel del I6bulalel feto y RN han demostrado un polimorfismda H-I grave en el periodo neonatal. La apari-
parietal derecho, en su porcion posterior, caesional de la H-l y una pobre correlacion entreion de EEG normales realizados en los perio-
unavenade drenaje que se dirige hacia el sistefnaque es la agresion y su respuesta en @bs criticos debe hacernos recelar de la auten-
venoso central profundaConclusionesAnte cerebro. La alta incidencia de las manifestacidicidad de las crisis sutiles, quizas corroborado
una epilepsia parcial occipital debemos descames criticas y las graves secuelas que en muctoom la buena respuesta terapéutica.
tar siempre una base orgénica y para ello estasos origina la H-l neonatal nos han llevado a
justificado la realizacién de una RMN cerebratealizar un estudio retrospectivo de 54 pacien-
de mayor rendimiento que la TAC. tes que habian sido ingresados en el Servicio Hpilepsia parcial idiopatica con paro-
Neonatal afectados de H-ly que, posteriormemxismos occipitales
te, habian desarrollado crisis epiléptiddate- ,
Primera crisis afebril en lainfancia: estudio  rial y métodosSe han recogido 54 historias de’- JUan, A. Canovas, S. Pons, A. Bataller, S.
prospectivo de 44 casos H-l neonatal y crisis epilépticas habiéndos& €S: M. Estivalis
. . analizado 45 variables referidas a los antec&ervicio de Pediatria. Seccion de Neuropediatria.
E. Martinez-Salcedo, R. Domingo, A. Puch€yentes familiares, personales, gestacionaledpspital Dr. Peset. Valencia.
C. Casas peso al nacimiento, placenta, parto, edad gesta-
Seccion de Neuropediatria. Hospital Universitariocional, test de Apgar; caracteristicas de ldstroduccion.La epilepsia parcial idiopatica con
Virgen de la Arrixaca. Murcia. manifestaciones criticas en cuanto al dia dmaroxismos occipitales (EPBI-O) son crisis ori-
aparicion frecuencia, duracién semiologia, preginadas en la corteza occipital que empiezan a
Objetivos Describir los rasgos clinicos; establesentacién y predominio; EEG, métodos de egartir de los 2 afios y hasta la adolescencia, con
cer porcentaje, tiempo medio y factores relacidudios por la imagen, bioquimica, examenedesarrollo psicomotor normal, manifiestas en
nados con recurrencia; analizar la utilidad dejeneral y neurolégico evolucion de las crisiiorma de crisis visuales con o sin migrafia, con o
EEG y conocer probabilidad de enfermedadel tratamiento y del desarrollo psicomotor. Pasin crisis motoras focales o como vomitos ictales
epiléptica.Pacientes y método&studio pros- Ultimo, se ha valorado la concordancia diagasociados a crisis motoras parciales, con o sin
pectivo sobre 44 nifios con una primera crisisosticaResultadosNo existian entre los fami- generalizacién secundaria. EI EEG interictal pre-
afebril (1 mes a 11 afios), controlados entre lGares de los pacientes antecedentes de interésnta puntas y/o punta-onda occipitalsjeti-
(minimo) y 30 meses (maximdjesultadod.os y entre los personales, destacaban la H-I, altees.Estudio prospectivo de nifios con sospecha
menores de 2 afios presentaron maxima inciderxciones metabdlicas, trastornos hematolégile EPBI-O y andlisis de sus caracteristicas elec-
cia y minima recurrencia. No existen rasgosos e infecciones. En 20 nifios, se detectd teoclinicas.Pacientes y métodoBieciocho pa-
clinicos predominantes. En el 79,5% la primerpresencia de meconio durante la gestacion y erentes, de edad media 8 afios sin predominio de
crisis fue generalizada. En el 25% el EEG dmenor cuantia se hallaron infecciones y hemaexos, con desarrollo psicomotor normal. El
vigilia fue patolégico. El 33% de los casosragias. El parto fue distécico en 48 ocasioneS0% presentaba epilepsia como antecedente fa-
recurrentes y primer EEG normal tuvo el segureon 37 términos y 12 pretérminos. La mayorianiliar y el 77,7%, migrafia. El 50% presentaba
do EEG de vigilia patologico. En los casos code los pesos (27) fueron adecuados a la EG. Limsgrafiacomo antecedente patolégicoy el 27,7%,
dos registros normales y recurrencia clinica, e€ifras del test de Apgar siempre se encontraraonvulsiones febriles. Las crisis son visuales en
EEG de suefio fue anormal en un 12,5% de |lg®r debajo de 5, tanto al minuto (media= 1,96 33,3%, vomitos en el 77,7%, crisis motoras
casos. El 68,4% de los diagnosticados de epilepemo a los 5 min. (media= 3,87). Las crisisfocales y durante el suefio (66,6%). Sélo el
sia tuvo confirmacion mediante EEG. Maduraecasionales o diarias en su mayoria, tenian uda,2% de las crisis duraron mas de 15 min. La
cién psicomotriz anémala (p= 0,0493), cronolosemiologia sutil en 29 nifios, siguiéndoles lasefalea esta presente en el 83,3% de los pacien-
giaenrelacion con el suefio (p= 0,041) yresultadonicas generalizadas (23), clonicas focalgss. En el EEG interictal se observan puntas
andmalo de la primera exploracion EEG (p£13), clonicas generales (11), clénica multifotemporoccipitales en el 44,4%, témporo-parie-
0,0359), se asociaron a recurrencia. Al redacteal (7), tonicas focales y mioclonica multifocalto-occipitales en el 22,2%, occipitales en el
el trabajo, el 47,7% recibi6 tratamiento. A los §6), mioclénica focal (4) y mioclénica genera-22,2% y punta-onda occipital s6lo en el 5,5%.
meses de seguimiento, el 34% recurri6 (tiemp@zada (2). Se realizaron Unicamente 7 EE@onclusionesLa edad de inicio es a los 8 afios.
medio: 79,5 dias). El 43,1% se diagnosticé deriticos: 1 fue normal, en 3 se encontraroftl antecedente mas frecuente es la migrafia. El
epilepsia; el 36,3%, de trastorno paroxistico nanomalias y en otros 3, una actividad de baspo de crisis predominante son vomitos ictales
epiléptico, y el 20,4% fue definido como primerdenta. De los EEG intercriticos, solo en 10 sasociados a crisis motoras durante el suefio, que
crisis afebril. ConclusionesA los 6 meses de encontraron anomalias paroxisticas, siendo naturan <15 min. El EEG interictal predominante
seguimiento, el 34% han recurrido. Las anomanales 18 de ellos. Como es l6gico, el métodmuestra puntas temporoccipitales.
lias madurativas, la relacion con el suefio y primgara el diagnéstico por la imagen mas utilizado
EEG patologico se asocian a recurrencia. Ly mas util en sus resultados fue la ecografia
sensibilidad diagnéstica del registro EEG de vigieerebral. Con gran frecuencia, se encontrardepilepsia parcial con fenomeno aténico
lia y suefio en nifios epilépticos es del 68,4%. Lalteraciones de otros 6rganos como expresidapilepsia inhibitoria)
probabilidad de epilepsia en una primera criside una afectacion multisistémica. La mayori. ,
afebril es del 43,1% al finalizar este trabajo. de los nifios presentaron un examen neurolé(% Careaga-Maldonado, J. Campos-Castelld,
co anormal, destacando las alteraciones del ESPinar, T. Santos, R. Ramirez, A. Lopez
tono y la conciencia. Se usaron en su mayorfeuropediatria. Neurofisiologia. Hospital Uni-
Caracteristicas semiolégicas de las crisis FAE clasicos por via intravenosa al principio, yersitario San Carlos. Madrid.
epilépticas enla hipoxia-isquemianeonatal de nueva generacion si persistian las crisis. Tras
una media de 16-19 meses de seguimien@aso clinico.Presentamos el caso de una pa-
E. Castrd, M. Rufo-Campo§ M. Rossd, S.  (9.72), 13 nifios (7,02%) habian fallecido y 34iente de 7,7 afios, con episodios de pérdida de
Juradd, M.C. Macias estaban libre de crisis. Sin embargo, sélo 2Derza y tono muscular en hemicuerpo derecho
3 Seccién de Neurologia Infantif. Servicio de nifios de los supervivientes fueron considerajue condicionaba, por una parte, pérdida de
Neonatal. HIU Virgen del Rocio. Sevilla dos como normales, 14 tenian un retraso pregquilibrio y de la bipedestacion y, por otra,
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contraccién ténica voluntaria de musculaturanenos de 1.500 g de peso, sometidos a ventilastrumento complementario de la exploracion
facial y brazo izquierdo intentando evitar lacién mecanica, hemos identificado los factoreseuroldgica neonatal poco sensible a la presen-
caida, ya que el nivel de conciencia apenas asociados a un riesgo adicional de HPIV grave: &ia de lesiones focaledbjetivo.Ante la discre-
comprometia. El EEG critico fue de ritmo reNo administracion de corticoides antes del partpancia existente entre la disfunciéon neurolégi-
clutante en region centro-parietal derecha s&: Necesidad de reanimacion en sala de partos;gy y la distribucién topografica de la lesion
guido de complejos de punta-onda a 3 Hz, cdh Inestabilidad hemodinamica precoz. Del estwerebral, noplanteamos la evaluacion en nues-
méaximo en dicha region y con difusion y genedio de patrones de covariables se puede estableter medio de la utilidad diagnéstica neonatal
ralizacion a toda la corteza. Las crisis eran dgue los recién nacidos de menos de 29 semanasrdaediata del estudio de los MBacientes y
breve duracién (maximo 1-2 min.) y no habiadad gestacional que presenten uno o més de estgtodosSe estudian 18 pacientes RN de un dia
poscrisis. Empez6 con ellas el 24 de marzo dactores o los de 29 0 méas semanas que preserdervida que ingresan en nuestra unidad neonatal
1998, progreso en frecuencia hasta 30 al diadds 0 mas de estos factores, son candidatogp@ presentar alguna forma de asfixia perinatal

7 de abril de 1998, respondié parcialmente arrofilaxis farmacologica de la HPIV. (AP) o por motivos de observacién. Los pacien-
depakine con 101,4 mcg/ml en suero y la res- tes son registrados en video durante 3 horas. Un
puesta fue total a los 2 dias de asociar noiafren observador ciego al estado clinico perinatal de
(15 de abril de 1998). Hemos objetivado otraEvaluacion precoz de la hipoxia cerebral los pacientes revisé los mismos durante 5 min.
crisis: contraccion ténica de pierna izquierdaeonatal. Marcadores prondésticos de cada hora grabada siguiendo los criterios de

con desviacion interna del pie y sacudida . . Prechtl (1990) y efectud las puntuaciones de:
clénicas de pierna izquierda, siempre de breve C@Stro, C. Garzo, S.E. Garcia, A. IzquierdQgiapilidad, complejidad y fluidez de los MG de
duracién y con complejos punta onda generaI‘S' Blanco, C. Garrido cada caso. Se aplicaron los tests de Wilcoxom
zada en el EEG. Los estudios de neuroimag@&eccion de Neuropediatria. Seccién de Neonatologipara comparar los resultados en cada una de las
y polisomnografia fueron normale€onclu- Unidad de Investigacion. Servicio de Medicinahoras, y el de Mann-Whitney para comparar
siones.Pensamos que la paciente (sin antecBreventiva. Hospital Gregorio Marafién. Madrid. entre grupos. Se calcularon los riesgos relativos
dentes patolégicos previos) esta afectada de un (RR) para el intervalo de confianza de 95%.
cuadro poco frecuente de epilepsia parcial cdntroduccion.Los nuevos tratamientos de neuroResultadosEl RR de presentar complejidad de
fendmeno atonico ictal. La actividad EEG cenproteccion, en la actualidad en fase experimeMG anormales fue significativamente mayor
tro-parietal derecha invocaria a dicha &rea cortial, administrados precozmente, ofrecen nuevastre aquellos que presentaron un grado de AP
cal como el origen de la actividad critica. Ngerspectivas en el tratamiento de la hipoxiemoderadaagrave (RR= 1,556;1C=1,053-2,299).
sabemos si como resultado de inactivacion aguda perinatal. Para seleccionar los pacientEstos resultados no fueron significativos con la
interferencia en la integracién motora o deusceptibles de recibir dichos tratamientos hduidez y la variabilidad. Se observé cémo en el
activacion de un sistema inhibitorio. mos hecho un estudio preliminar en una muesttanscurso del ciclo vigilia suefio se producia un
de 51 neonatos afectados de hipoxia aguda cedmscenso significativo del nivel de rendimiento
bral, y hemos llevado a cabo un estudio estadisnto de la fluidez como de la complejidad (Z=
NEUROLOGIA NEONATAL tico de las variables que pueden valorarse en [2g149; p= 0,014) de los M&onclusionesLa
primeras 4 horas de vidBacientes y métodos. revision de los MG durante el periodo neonatal
Prevencién de la hemorragia peri- Se han seleccionado 51 recién nacidos a térmipermite evidenciar situaciones de AP moderada
intraventricular en el recién nacido ingresados en el Servicio de Neonatologia desdegrave. Pueden existir factores fisioldgicos,
pretérmino: identificacion de la poblacion 1994 por hipoxia aguda y sin otras patologia@érdida del mejor perfil motor a medida que
de méximo riesgo asociadas. Se valoraron los antecedentes peritranscurre el ciclo vigilia suefio del neonato) que
. tales, el grado de afectacion neuroldgica y limiten el papel del estudio de los MG como
A. Macaya, C. Bonjoch, J. Perapoch, Gyresencia de crisis convulsivas en las primeragwérramienta de investigacion.
Enriquez, M. Roig horas de vida. Todos los nifios se controlaron en
Hospital Materno-Infantil Vall d’Hebron. Barcelona. nuestra consulta por Io menos durante 12 meses,
con una media de 24. Se ha realizado un estudiiesgo de paralisis cerebral infantil en
Introduccién. La incidencia de hemorragia descriptivo de las distintas variables de interésrglacion con las caracteristicas del antece-
peri-intraventricular (HPIV) en prematuros dede su asociacién con el grado de afectacid@ente de encefalopatia hipdxico-isquémica
menos de 1.500 g es superior al 45%. La interveneuroldgica finalResultadosDe los 51 enfer- . .
cién farmacoldgica para la prevencion de la HPIVhos, el 65% se han desarrollado normalmentg;,ctf"m"tal_a J. Ccamplstcﬂ, F. Martinez, P.
es controvertida, y en la actualidad no se dispoeé23% con leves secuelas, fundamentalmente 8R0 > M- Iriondo
de ningun farmaco efectivo y exento de efectad area del lenguaje y el 11% han tenido secuefaServicio de Pediatria. Hospital Universitario
indeseable©bjetivo.Identificacion de los facto- importantes. El 16% tuvieron crisis convulsivasSan Juan. Alicanté.Servicio de Neurologia.
res neonatales indicativos de riesgo adicional ddinguna de las variables estudiadas de forntdospital Sant Joan de Déu. Barcelofi8ervi-
desarrollo de HPIV en recién nacidos de pestislada ha sido suficiente para establecer wio de Pediatria. Unitat Integrada. Hospital
inferior a 1.500 g. Estudio de cohortes histdricprondstico significativo. Dentro de las combinaClinic-Sant Joan de Déu. Barcelona.
en la Unidad de Cuidados Intensivos Neonatalefones analizadas, la presencia de un pH menor
del Hospital Materno-Infantil Vall d’'Hebron de de 7.10 junto con un Apgar menor de 7 a los Itroduccion.El efecto de factores perinatales
Barcelona, entre enero 1995 y diciembre 199inutos fue la de mayor valor (p< 0,08on- como la asfixia (AP) en el desarrollo de parali-
Pacientes y método$72 recién nacidos de pescclusion.Para confirmar y ampliar estos resultasis cerebral infant{PCl) permanece controver-
£1.500 g, estudiados mediante ecografia cerebraihs serian necesarios estudios prospectivos mtitio. Objetivo.Desarrollamos un modelo multi-

Andlisis multivariable de factores de riesgo dicéntricos con una muestra mas amplia. variante de regresion logistica (RL) para explicar
proteccion frente a HPIV. Los pacientes fueron la aparicion de PCl en un grupo de pacientes con
agrupados en dos categorias: 1. NoHPIV o HPIV AP vy epilepsia hipoxico-isquémica (EHPa-

grados IHlI, y 2. HPIV grados Ill-I\Resultados. Evaluacidon de los movimientos generales cientes y métodoSe estudian 82 pacientes con
45 pacientes (26%) desarrollaron HP1V, grado I-{espontaneos) neonatales como indicadoresdiagnéstico de EHI segun los criterios de Sarnat
en 19 pacientes (11%) y grado llI-IV en 26 (15%)e patologia neurolégica del recién nacido y Sarnat (EHI leve= 21, EHI moderada= 25, EHI
Los factores asociados con una mayor incidenci . . grave= 24, y 12 sin diagnéstico). Fallecen 16 en
de HPIV fueron menor edad gestacional, coridga' Carratala, M.J. Mateo, M. LOpez, L.g| periodo neonatal y 58 son seguidos durante

amnionitis, necesidad de reanimacion avanzaddménez, J. de Dios, M. Moya periodos comprendidos entre 6 meses y 7 afios
sindrome de distrés respiratorio, inestabilida8ervicio de Pediatria. Hospital Universitario Sande los que se obtiene el diagndstico de PCl en 12
hemodinamica (p< 0,001). Los corticoides admiduan. Alicante. de 58 estudios validos (20,7%). Los métodos
nistrados prenatalmente y el peso bajo para edad utilizados consistieron en cohorte retrospectiva

gestacional se asociaron a menor incidencia ¢ietroduccion. El estudio de los movimientosa la que se aplica un analisis de RL con un
HPIV (p< 0,01) ConclusionesEn prematuros de generales (MG) del RN y lactante surge commodelo de ajuste tipo ‘enter’ (médulo de RL del
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programa SPSSWIN). Se ensayan variables esn los casos con secuel&@onclusionesEl estudio (examen neuroldgico, Brazelton, Ba-
plicativas como: peso, edad gestacional, Apgarondstico a largo plazo de la pardlisis ciaticgley, Griffiths, Keeler acuity cards, etc.) alos 3
al minuto, Apgar a los 5 mn, —EB al ingresoneonatal es en general bueno. En nuestra sedés, 6-8 semanasy 6, 8y 12 meses. Los niveles
ECO, TAC, EEG y convulsiones sin aportacioos casos con secuelas se asociaron a cesadEaHCB se midieron en suero y leche materna,
significativa al modelo descrito en la tabla—. L&s posible que el tiempo invertido en la cesaren sangre de corddn y capilar de los bebes
EHI se tom6 como variable dicotdmica en severa el manejo del recién nacido con hipotoniaurante el seguimient®esultadosDesde abril

o no (EHI-II), al igual que la duracién de losanestésica, tengan que ver en la aparicién deda 1997 hemos examinado 40 RN (77% de todos

sintomas de EHlI, de los que a través de curvpardlisis citica de peor prondstico. los nacimientos). Los niveles de HCB en el suero
COR de sensibilidad/especificidad se obtuvo el materno fueron 3,9 ng/ml (0,7-12,8), y en sangre
mejor punto de corte a los 10 dias (EHI> 10d). de cordé6n de 1,4 ng/ml (0,7-6,5). La edad gesta-
Los pacientes con EHI-lIl y con EHI> 10d tuvie-Trastornos del desarrollo y PET-FDG cional, peso al nacimiento, longitud, PC entre los

ron un riesgo individual significativo del 88,9% o . RN de Flix fue de 39,7 semanas, 3.244 g, 49,6 cm
de presentar PCI. La interaccién de EHI-IIl yJ-A- Mufioz-Yuntd, A. Freixas, A. Valls- y 34 5 cm, respectivamente: y entre los controles
EHI> 10d tuvo un riesgo significativo del 71,89¢>antasusaraA. Maldonadd, R. MontZ’, e de 40,3 semanas, 3.440 g,50,6 cmy 35,2 cm.
de presentar PCI. EI 100% de los pacientes cdrl-- Carreras Las diferencias de estos datos no fueron estadis-
PCI presentaron signos neurolégicos persistefiunidad de Neuropediatria. Hospital del Mar.ticamente significativas. La media del indice de
tes desde el periodo neona@bnclusionesEl  Barcelona?Centro PET Complutense. Madrid.  desarrollo mental y psicomotor a las 7 semanas
diagndstico clinico de EHI grave y la persisten- fue de 80,1 (SD=16,6) y 83,4 (SD= 15,5) res-
cia de los sintomas mas de los 10 dias fue umtroduccion.Creemos que es de gran interégectivamente, mostrando diferencias sigai
indicador significativo del desarrollo de PCI eren clinica neuropediétrica, valorar los trastotivas con el grupo contraConclusionesEstos
la muestra estudiada. Los marcadores diagnésties conductuales molares y realizar el correlalatos preliminares nos indican diferencias en-
cos de AP no aportaron capacidad explicativa &8 molecular en el sistema nervioso centratre los dos grupos a nivel del desarrollo cogni-
modelo propuesto. Los pacientes que desarrollBacientes y métodoSe han estudiado 26 pa-tivo y nos estimulan a completar el estudio del
ron PCI no dejaron de manifestar sintomas neaientes diagnosticados de trastornos graves dglipo cohorte para recabar mas informacion
rolégicos desde el momento de iniciar la EHI edesarrollo, que presentaban una clinica tipicobre los efectos de la exposicion de HCB
el periodo neonatal. con estereotipias manuales. Se eligieron al azarenatal y posnatal.

5 niflos para practicarles un estudio de neuro-

imagen metabdlica mediante la tomografia por
Paralisis ciatica neonatal: factores emisionde positrones c8fiuoro-deoxiglucosa EI PASS y la disfasia/dislexia y el
perinatales y seguimiento a proposito de (PET-FDG). Resultados y conclusionesa hipercinético
21 pacientes conclusién mas significativa es que los nifio , P .

. , con trastornos graves del desarrollo presentén Perez-Alvarez, C. Timoneda-Gallart

F.M. OI'.ete’, J.M. Ramos-Fernandez, Ayp tallo madurativo en los circuitos neurofunNeuropediatria. Neuropsicopedagogia. Hospital
Barrio-Nicolas cionales del tdlamo, vias de conexién corticale®r. J. Trueta. Universitat de Girona. Girona.
Centro Neuroldgico Infantil. Madrid. y areas de asociacion. Esta situacion clinica es

reforzada por los resultados de la PET-FD@Dbjetivo. EI concepto de inteligencia segin
Introduccidn.La frecuencia de la pardlisis cia-que presenta un patréon de imagen metabdlit@oria de los procesamientos, a saber: atencion,
tica en el recién nacido es baja. En tratadamracteristica de los nifios autistas, con ursecuencial, simultaneo y planificacién (PASS)
especializados, la referencia que se hace a tidminucion bilateral de la captacion de FDGes un concepto psicogenético novedoso que
patologia es escasa e indica que se deben primincipalmente en regiones talamicas, I6bulosompe con la concepcion tradicion@acientes

cipalmente a inyeccion accidental sobre el nefrontales y temporales. y métodosHemos analizado un total de 15
vio ciatico. La evolucion a largo plazo de las pacientes, de entre 6 y 12 afios, afectados de
paralisis ciaticas es variable y parece ser peor problemas de desarrollo del lenguaje y trastor-

en los casos debidos a d@ugion accidental Resultados preliminares del estudio de la no de comunicacién segiin DSM-1V; y 33 pa-
sobre el ciatico, que cuando se deben a espasinoorporacion del hexaclorobenzeno en el cientes, de entre 5 y 8 afios, afectados de tras-
inducido de la arteria glitea. El periodo deecién nacido y sus efectos en el desarrollotorno de atencién con hiperactividad, utilizando
recuperacion, cuando existe, va de 3 meses g@gdicomotor y neurolégico del lactante la bateria DN:CAS creada para valorar la inte-
afo.Objetivos El objeto del presente estudio de , ligencia como proceso. En todos los casos se
revision es determinar la evolucion de la paralE- €ardd, L. de Muga M. Sala C. Mazorfé excluy6 patologia organica neuroldgica de-
sis ciatica neonatal y las causas que la producéh, Serrand, E. Pidaf, J. Sunyet, O. Vall* 1 qraple segUn protocolo. Todos fueron trata-
en relacion a los condicionantes perinatales; 3Unidad de Investigacion Ambiental. Institutdos segin un procedimiento de intervencion,
tratar de relacionarlas con la evolucién a largblunicipal d' Investigaci6 Médica. Barcelona.basado en un entrenamiento en los procesa-
plazo del paciente para obtener claves pronosticentre de Salut de Flix/Hospital d'Ebro. Tarragonamientos orientado, basicamente, a la potencia-
cas que sean de utilidad en la préactica clinica. cion del/de los procesamientos mas eficaces
Pacientes y métodoBe los pacientes seguidosintroduccién.El hexaclorobenzeno (HCB) espara cada caso e intervencion psicopedagoégica
en una consulta de neuropediatria, fueron revisan compuesto organoclorado, neurotoxico elmnumanista, no cognitivo-conductu&esulta-

dos los factores perinatales y la evolucién danimales de laboratorio. Los recién nacidodos.No existe concordancia entre la clasifica-
todos aquellos con afectacion ciatica durante @RN) se exponen al HCB por via transplacenta&ion tradicional de las disfasias/dislexias y la
periodo neonatal y tiempo de seguimiento minria y por la lactancia materna. Los habitantes ddasificacion PASS. El trastorno de atencion
mo de 18 meseResultadosSe encontraron 21 Flix (Tarragona) tienen los niveles mas altos daparece relacionado con la capacidad de plani-
pacientes con estos criterios. La edad gestacidCB descritos en humanos. Sin embargo, no ieacion. La atencién, como proceso, no es estar
nal varié entre 32 y 42 semanas (media 38,2). Ebnoce los niveles de HCB en la leche materraento.ConclusionesEn lo diagndstico, desta-
peso al nacimiento estuvo entre 2.100 y 4.100rg en los RN, ni el efecto que este tdxico puedeamos que esta nueva concepcion permite una
(media 2.973 g). La mayoria de los casos dener en el desarrollo del S®bjetivo.Valorar reclasificacion de la disfasia/dislexia y una
pardlisis ciatica se recuperaron sin secuelas (&6 efecto del HCB en el desarrollo del SNedefinicion de la atencion e hipercinesia, basa-
de 21 en nuestra serie). En ellos, el tiempo demaduro, mediante un seguimiento neurolégdas en criterios patogenéticos y no semiolégi-
recuperacion ocurrié entre 4 y 14 meses (med@ y del desarrollo psicomotoPacientes y cos o descriptivos; y, en lo terapéutico, creemos
de 8,8). Todos los pacientes adquirieron lmétodosEstudio prospectivo de casos-controgue dicha concepcién permite una intervencion
marcha liberada con unos limites de edad de 5. Todos los RN nacidos en Flix y en logficaz y racionalizada actuando sobre la pato-
a 24 meses. En la mayoria de los casos poeblos colindantes entre abril de 1997 y digénesis, operacion mental del raciocinio, y no
existi6 una causa aparente, si bien se asocié cdembre de 1998 seran evaluados hasta el agwbre la articulacion logopédica del lenguaje o
mas frecuencia al parto por cesarea, sobre tode vida con un protocolo disefiado para groducto de la ideacion mental.
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Repercusiéon neuroldgica precoz de los prueba mas fidedigna y esclarecedora de po&esarrollo psico-neuroevolutivo de gemelos
nifios afectos de apnea del prematuro bles etiologias. Actualmente, 12 nifios hade bajo peso para la edad gestacional
N. Menéndez M. Rufo-Campos M. Bﬂffﬂ%g’%ﬁﬁfﬁ C(j%l,\g%?jt?:nse% 3rr1lf3‘rerga_aspectoasus co-gemelos de peso adecuado
Rossd, C. Zamarriegh rrollo normal, 6 tienen un retraso psicomotoE- Fernadez-Palacios, E Pérez-Gonzalez, A.
2Seccion de Neurologia Infantif.Servicio de leve-medio, 5 presentan un ligero déficit moRR0driguez-Sacristan, M?.D. Lluch-Fernandez,
Prematuros. HIU Virgen del Rocio. Sevilla. tor, y 2 tienen déficit sensorial y alteraciones df- Marquez-Luque, |. Ramos-Sanchez

la conducta. En ningun caso se han detectatimidad de Maduracion. Dpto. de Pediatria. Hospital
Introduccion. Las apneas del prematuro somanifestaciones criticasConclusiones.Tal  Universitario Virgen Macarena. Sevilla.
uno de los problemas mas comunes de laemo ha sido comentado en trabajos recientes
unidades de cuidado intensivo neonatal, ge Koons enl993 y 1992, la presente serieObjetivos. Detectar diferencias significativas
pueden asociarse con una alta incidencia diemuestra que las crisis de apnea del prematnrtre 6 gemelos de bajo peso para la edad
mortalidad y morbilidad, especialmente como, cuando no se acompafian de otros eventgsstacional (BPEG) y sus co-gemelos de peso
trastornos neurolégicos mas o menos graveagdversos, no se asocia a una alta incidencia ddecuado para la edad gestacional (PAEG),
aunque por regla general, tienden a resolvertastornos del desarrollo o déficits secuelaresspecto a la patologia perinatal, desarrollo

de forma espontanea con el paso del tiempen los primeros meses de la vida. somatico y psico-neuroevolutivo y de las con-
En ocasiones, pueden ocurrir episodios pro- ductas funcionalesPacientes y métodose
longados de hipoxemia sin que se detecten han seleccionado 22 pares de gemelos en segui-

pausas prolongadas de apnea. De entre elldsastorno por déficit de atencién e mientoneuroevolutivo desde el nacimiento hasta
las apneas obstructivas, se encuentran en hipercinesia secundario a hipoxia post- un minimo de 12 meses en nuestra Unidad de
25% de todos los prematuroBacientes y accidente anestésico: evolucion clinica y Maduracion, siendo la edad media al ultimo
métodosSe han revisado de forma retrospeaeurofisiolégica control de 3 afios y 10 mes&esultadosLos

tiva las historias clinicas de 74 recién nacido . . gemelos BPEG presentaron mayor patologia
pretérminos, que fueron ingresados en la Ud%.Sar_]chbez-Carplntei‘pJ. Narbona-Garcfa  ep | periodo perinatal, aunque sin significa-
de Neonatal diagnosticados de apnea del pr&-Arbizu’, J. Artiede cién estadistica, con mayor porcentaje de in-
maturo, en un intento de correlacionar la posf-Unidad de Neuropediatria. Dpto. de Pediatria.gresos 45% y 31,8% los PAEG (p= 0,03) y de
ble hipoxia cerebral con trastornos secuelar8sledicina Nuclear.©Neurologia y Neurofi- mayor duracion: 27 dias respecto a 21 dias de
detectados en los meses posteriores al s#ologia. Clinica Universitaria de Navarra. media (p=0,04). Los nifios BPEG mantienen
dados de alta. Se han manejado 28 variablEacultad de Medicina. Universidad de Navarra.un desarrollo de pesalia y perimetro cefélico
relacionadas con la edad gestacional, pesoRdmplona. inferior a sus co-gemelos de PAEG hasta los
nacimiento, test de Apgar, antecedentes fami- 12-18 meses en que se asemejan, no encontran-
liares y personales, posible etiologia, examentroduccion.Entre los factores neurobiol6-do diferencias significativas entre ambos gru-
neurolégico, frecuencia, duracion, signogicos que se invocan como posible etiologipos, salvo en el peso al nacimiento: BPEG media
acompafiantes y tipos de apnea, edades diel trastorno por déficit de atencion e hiperl.800 g y PAEG 2.540 g (p= 0,05). El 50% de la
inicio, desaparicion, tratamiento efectuadoginesia (TDA-H) se encuentra la hipoxia ceserie presento alteracion en las conductas fun-
examenes complementarios, desarrollo psicoebral. Presentamos el caso de un pacient®nales y, aunque sin significacion, los BPEG
motor actual y secuelas neurolégicBesul- que tras haber sufrido un accidente andxiconanifestaron mas alteraciones en la alimenta-
tados.No se encontraron antecedentes famisquémico postanestesia, desarroll6 un TDAciON y en la conducta adaptativo-prensora. Se
liares de interés, y entre los personales, I@dsnalizamos su evolucion clinica y neurofi-observa diferencia no significativa de los cocien-
mas frecuentes fueron la presencia dgoldgica.Caso clinicoPaciente, sin antece-tes de desarrollo y de inteligencia (CD/CI), que
hipoxia-isquemia, intubacién, trastornos medentes pre-perinatales de interés, que a los a@mentan con la edad, siendo la media a los 5
tabdlicos, malformaciones y crisis epilépticasneses de edad sufrid un accidente anoxi@dios para los BPEG de 96,2 y para los PAEG de
que fueron recogidas en dos ocasiones. lteas una anestesia general, con coma, qdé3,5. En los nifios BP, la patologia perinatal se
edad gestacional media fue de 30,58 mesasvo una buena evolucion. A los 6 meses deklaciona con alteraciones en las conductas fun-
(26-38), y el peso al nacimiento de 1.471 gccidente inicié sindrome comicial secundaeionales (p= 0,01) y comportamentales (p= 0,04),
(650-2.700). La media del Apgar al minuto eraio, con crisis parciales complejas. Desde elo asi en los de PA. En los nifios BP sin patologia
de 5,74 (1-10) y de 7,51 (3-10) a los 5 minalta se fue configurando un comportamientperinatal encontramos diferencias con el desa-
Como posibles causas de la prematuridad, Béercinético, que a los 3 afios de edad tenfeollo cognitivo (p= 0,03) pero no en los de PA.
recogieron infecciones en 34 casos, metrorraaracteristicas clinicas de TDA-H (segun cri€onclusionesNo hay diferencias significativas
gias en 21, parto mdltiple en 11, preclampsigrios de la DSM-IV), con puntuaciones eren el desaallo psicomotor/cognitivo entre am-
en 5, tabaco en 4, fecundacion in vitro en Zuestionario de Conners >2DS en los itemsos grupos durante los primeros 5 afios de vida.
desconocida en 15 y otras causas en 9. Endel déficit de atencion e hiperactividad. Sila patologia perinatal asociada al BP produce
examen neurolégico inicial, no se encontrarogui6 tratamiento con metilfenidato hasta loslteraciones en las conductas funcionales y en
alteraciones en 52 casos (70,27%), y sOlbl afios, experimentando mejoria clinica del comportamiento. El Cl se afecta en los nifios
alteraciones medias en el resto, con afectacidms sintomas. A esta edad se retir6 la medicBP sin patologia perinatal en relacion al menor
del tono, de la conciencia y de los reflejos¢ion persistiendo la mejoria. Actualmente, epeso al nacimiento.

como exponentes mas significativos. La mda adolescencia, tiene una inteligencia limite

yoria de las pausas de apnea duraban urmmn algunos sintomas leves de disfuncion

segundos (79,72%) o minutos, y se recogierdrontoestriatal (baja resistencia a interferensGSTERS

con una periodicidad de horas, semanas o dia& en Stroop, realizacion impulsiva de labe-

indistintamente. Como signos acompafiantemtos de WISC-R), sin sintomas de déficit déncidencia del sindrome de Gobbi en
mas frecuentes, se detectaron bradicardiaayenciéon o hipercinesia (Conners y test dEspafia

cianosis. Fueron clasificados como apnegsercepcion de caras de ThurstonB)scu- . .

primarias 50 casos (67,56%) y como secundaién. En este caso se discute el origen dé)- Martinez-Bermejg, I. Polancd

ria el resto, entre las que destacaban las des@BA-H en una atricion anoxo-isquémica, laf Servicio de Neurologia®Servicio de Gastro-
cadenadas por infecciones, hipoxia, trastoevolucion madurativa hacia la resolucién denterologia. Hospital Infantil La Paz. Madrid

nos metabdlicos, fiebre y trastornodos sintomas, el valor de estudios neurofisio-

neurolégicos. Las edades medias de inicio Ipgicos, como el componente P-300 de lo®bjetivos.Establecer la incidencia en Espafia
finalizacion de las apneas se situaron en 8 dipstenciales evocados cognitivos y la SPECel recientemente descrito sindrome de epilep-
y 19,01 respectivamente, y el tiempo de segucerebral como apoyo diagnéstico, asi comsia, calcificaciones occipitales y enfermedad
miento, en 2,31 mes (1-4). Entre los examends evolucién del trastorno hacia disfunciérceliacaMaterial y métodosSe ha revisado de
complementarios, la ecografia cerebral fue frontoestriatal. forma exhaustiva los casos espafioles publica-
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dos desde 1990 que presentaban dicho sindroEeperiencia con vigabatrinaen un servicio dos (63 nifios y 38 nifias). El primer AED fue
y que cumplian los criterios clinicd®esulta- de neuropediatria eficaz en 75 pacientes (72%). Tras un segui-
dos.Se han recogido 13 casos publicados entre ., , . iento de entre 3 y 8 afios, un 54% de ellos
1994-98. Nueve eran varones. La edad mediaEe Gassio, M. Bestue, F. Sanmarti, Egstapa en remision sin tratamiento, un 8% man-
los casos era de 23 afios (12-53). El inicio de fa€Mandez-Alvarez tenia crisis de forma esporadica y el resto
epilepsia fue alos 13 afios (2-52). El tipo de crisBervicio de Neurologia. Hospital Sant Joan de Déypresentaba crisis y recibia tratamiento. En 28
fueron visuales, parciales complejas y generalesplugues de Llobregat, Barcelona. pacientes (27%) el primer AED no fue eficaz en
zadas. Las calcificaciones fueron bilaterales en el control de las crisis. Un segundo AED con-
12 casos y unilateral en uno. La enfermeda@bjetivosAportar datos sobre nuestra experientrolé las crisis de 12 de estos pacientes (42%).
celiaca se diagnosticé a los 15 afios (2-39). Ercth con vigabatrina (VGB) en nifios epilépticosAl final del seguimiento, un 10% presentaba
casos las crisis mejoraron o desaparecieron chfaterial y métodosEstudio retrospectivo de una epilepsia rebelde, un 32% crisis esporadi-
dieta libre en gluten. Geogréaficamente 5 caswsfios epilépticos tratados con vigabatrina (199kas y un 58% no presentaba cri§lenclusio-
eran de Canarias, 2 de Valencia, 2 de Catalufial297), en el Servicio de Neuropediatria dehes. Aunque en los pacientes en los que el
de Madrid, 1 de La Riojay 1 de Malagascu- Hospital Sant Joan de Déu, valorando: edad geimer AED falla en el control de las crisis y el
sién. La asociacién de calcificaciones occipitainicio, tipo de crisis, etiologia, dosis de manteniprondstico a medio plazo es peor, se consigue el
les similares a las observadas en el sindrome miéento, dosis maxima, eficacia y efectos secuwontrol de las crisis con un segundo AED en un
Sturge-Weber pero sin nevus facial en la que thariosResultadosl85 pacientes recibieron VGB porcentaje importante.
enfermedad celiaca fue casualmente observa@d®% mujeres, 54% hombres); la edad media fue
la describieron por vez primera Garwicz y Morde 8,6 afios (DE 5,9). 18% en monoterapia. 49%
tensson en 1976, en Suecia. Aungue otros casgslepsias rebeldes, 46% crisis generalizad&pilepsia idiopatica en nifios menores
aislados fueron publicados, fue Gobbi en 19923% de éstos con sindrome de West), 54%e 2 afios
quien sospechd que la asociacion no era casyadrciales, 50% epilepsia sintomatica, 40% crip- ,
Se han publicado méas de 150 casos de los qogenética y 10% idiopatica. La dosis med%' Zambr_ano, A.Verdu, E. Sanz, R. Cazorla,
109 son de origen italiano, 25 argentino, y Espaptima de nuestra serie: 69 mg/kg (DE 39), y &+ Carvajal
fia es el tercer pais en incidencia. La prevalendasis maxima: 74 mg/kg (DE 44). Presentarobnidad de Neuropediatria. Hospital Virgen de la
de la enfermedad en ciertas areas geogréfia@spuesta eficaz un 30% y efectos secundari@&alud. Toledo.
como ocurre en Espafia y otros paises y lom 22%. Andlisis univariante: la eficacia no se
hallazgos patol6gicos sugieren una base genéisoci6 al sexo (p= 0,1), edad de inicio (p= 0,6Dbjetivo. Conocer las caracteristicas clinicas,
ca en su etiopatogenia. etiologia (p=0,1), tratamiento en combinaciérlectroencefalograficas y evolutivas de los sin-
(p=0,5), ni al incremento de dosis (p= 0,09). Séromes epilépticos idiopaticos en los nifios
observo una respuesta eficaz si el tipo de crisi® afios (excluido periodo neonat&jcientes
Sindrome de West asociado a traslocacion era parcial (p= 0,03) (residuos tipificados 1,2); y métodosEstudio retrospectivo en una serie
4-12 una tendencia a la eficacia en los pacientes cda 14 nifios (6 varones y 8 mujeres) con crisis
. , sindrome de West (residuos tipificados 0,8) perao provocadas, iniciadas por encima del mes de
M. Herrera-Martin, M. Hortelano-Lopez, A.I. gjn significacion estadistica (p= 0,4). La apariedad y por debajo de los 24 meses. Se les realizé
Jiménez-Moya, C. Santana-Rodriguez  jgn de efectos secundarios se asocié al increxamen neuroldgico, evaluacion del desarrollo
Servicio de Pediatria. Hospital General. Segovia.mento de dosis (p=0,04) y al tratamiento epsicomotor y EEG seriados; prueba de neuro-
politerapia (p= 0,01). Andlisis multivariante: seémagen (TAC y IRM) en 9 casos y estudios de
Introduccion. Entre las numerosas afeccionessociaron de forma independiente a la eficacimetabolopatia neurodegenerativa en 10. Todos
cerebrales que se asocian al sindrome de Westipo de crisis parcial (OR 0,6) y el tratamientdueron tratados con medicacion anticomicial
(SW) sintomético, las cromosomopatias soan monoterapia (OR 1,%}onclusionesA pesar (acido valproico, fenobarbital)Resultados.
poco conocidas. Aparte del sindrome de Dowde que el 49% de los pacientes presentab@mce casos presentaron crisis tonico-clonicas
y otros sindromes cromosomicos, se han docepilepsias rebeldes, la eficacia de la VGB egeneralizadas (en 2 de ellos con edades de entre
mentado de forma aislada otras alteracionesiestra serie es del 30% y se asocia a las cridig 7 meses no pudo objetivarse el componente
cromosémicasCaso clinico.Describimos el parciales y al tratamiento en monoterapia. L&nico). En 3 nifios las crisis fueron parciales (2
caso de un lactante de 13 meses con traslocaci@spuesta al tratamiento no se relacioné cona¢ tipo motor con generalizaciéon secundaria y
cromosomica 4;12 (46xx,t(4;12) (pl6; pl2.1)ncremento de dosis (techo dosis). Los efectds parcial compleja). Durante su evolucion, 2
que a los 3 meses de edad inici6 espasmos setundarios son dosis-dependiente y relacior@ifios presentaron alguna convulsién coinci-

flexion e hipsarritmia en EEG, sin dismorfias ydos con el tratamiento en combinacion. dente con fiebre. Habia antecedentes familiares
con ligero retraso psicomotor; ecografia cere- de epilepsia idiopatica en 7 nifios (50%). La
bral transfontanelar normal. Entre los antece- exploracién neuroldgica y el desarrollo psico-
dentes familiares destacan abuelo paterno y paficacia del segundo antiepiléptico en el motor fueron normales. Las pruebas de neuro-
dre portadores de traslocacion 4;12 balanceadzontrol de las crisis imagen y estudios metabélicos fueron negati-

Hermano fallecido a los 3 meses con Tr 4_1K/I . . | . vos en los 9 pacientes a los que se les realizé. Se
disbalanceada cdenotipo dismérfico y fisura M- Vazquez-Lopez, LI. Carrasco-Marina, Jyrataron 7 casos con 4cido valproico y 6 con

palatina, cardiopatia congénita, disgenesia d§@Mos-Lizana, S. Quijano-Roy, A. Arreégui-tenoharbital (en 3 se cambié a acido valproico

cuerpo calloso, hidronefrosis con reflujo vesi='€fa por control parcial de las crisis o por efectos
coureteral y hernia inguinal derecha. Abort®ervicio de Pediatria. Hospital Severo Ochoasecundarios). Un caso se tratd con politerapia
terapéutico por feto con Tr 4;12 disbalanceadaeganés, Madrid. (acido valproico + fenobarbital). Hubo control

Se realiz6 tratamiento con vigabatrina a dosis total desde el inicio del tratamiento en 8 nifios

ascendentes hasta 200 mg/kg/dia, remitiend@bjetivo.Determinar la eficacia de un segundgy parcial en 6 (con control total posteriormen-
las crisis en 8 semanas y normalizacién delntiepiléptico (AED) en el control de las crisige). El tiempo medio de tratamiento fue de
EEG en 12-16 semanas. En la actualidad, a lepilépticas cuando el primero falRacientesy 37,6 meses, (rango= 24 m-60 m), mientras que
13 meses de edad, persiste sin crisis y EE@étods. Pacientes de entre 1 mes y 14 afios @éétiempo medio tras tratamiento fue de 33,7
normal, con dosis de mantenimiento (100 mg¢dad con 2 0 mas crisis no provocadas queeses, (rango= 12 m-62 m). No hubo recu-
kg/dia) de vigabatrina, y alcanzando un desaecibieron tratamiento antiepiléptico, y con unrencia de crisis en ningin cag€onclusiones.
rrollo psicomotor normal para la ed&bmen- seguimiento minimo de 3 afios. Se excluyerdros diagnosticos sindromicos en nuestra serie
tarios. Se comentan los SW secundarios a errisis neonatales y pacientes cuyas primer&seron: epilepsia idiopatica con crisis ténico-
fermedades genéticas, asi como a alteracionassis fueron espasmos infantiles o crisis micelénicas generalizadas en 11 casos y epilepsia
cromosémicas. Se propugna la necesidad dnicas. Se analiza la eficacia del primer yarcial idiopatica en 3. Han sido crisis de exce-
estudio cromos6mico en SW criptogénico, ausegundo AED, asi como la situacion al final ddente control, sin recaidas tras retirada de medi-
en ausencia de alteraciones fenotipicas. seguimientoResultados105 pacientes inclui- cacion. Es indudable que existen sindromes
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epilépticos idiopaticos en nifios menores de @ica en RM, podemos completar el estudio cona la hipotonia y pérdida de fuerzas, con los
afios, con excelente prondstico y pendientes e resonancia espectroscépica, SPECT ictal reflejos musculares profundos abolidos o dismi-
ubicacién nosoldgica. interictal repetido, EEG video-EEG y clinica. nuidos, aunque en el 28,22% eran normales.
Entre los examenes complementarios realiza-
dos, el EMG fue el més utilizado, con un resul-
Esclerosis y gliosis mesial. Cirugia de la ¢Quién detecta y diagnostica las hipo- tado de patrén miégeno en 36 casos y neurégeno

epilepsia del I6bulo temporal tonias? Estudio retrospectivo de una en 40. Se realizaron 74 biopsias musculares,

. . , muestra de 125 nifios hipotdnicos siendo normal Ginicamente el 7,25% de las veces,
R. Partllla, C.Sler[a-CorcoIes,J.C. Sanchez, i, ] .Y en 78 casos se detecto algin otro sintoma
J. Luzdn, T. Garcia, J. Moreno A. Nufiez-Adan, M. Rufo-Campos, M 'P-asociado a la hipotonia. En cuanto a la topogra-

Unidad de Neuropediatria. Unidad de Cirugia de lal €10-Ochoa fia, 57 casos fueron alteraciones musculares, 29
Epilepsia. Hospital Universitario Virgen de las Seccion de Neurologia Infantil. HIU Virgen deldel SNC, 24 del asta anterior de la médula, 14 del
Nieves. Granada. H.G.E. Ciudad de Jaén. Jaén. Rocio. Sevilla. nervioy 1 de la uniéon neuromuscular. En distinta
proporcion y dependiendo de la patologia, los
Casos clinicosPresentamos 10 casos de epintroduccionLa hipotonia representa un motivoenfermos fueron derivados a ortopedia (6), reha-
lepsia parcial sintomatica, con crisis del I6bulale consulta relativamente frecuente en la practilitacion (24), estimulacion (12) u otros servi-
temporal; 7 presentan lesion aparente en la R pediatrica diaria, ya que forma parte dadios (11). En un 29,03% no hubo concordancia
4 como imagen gliomatosa y 3 como esclerosisuadro clinico de un numeroso grupo de enfecon el diagnostico inicial de ingresgonclusio-
Los 3 casos restantes tienen una focalidad EEfiedades. Pero para diagnosticar una hipotormas.Se encuentra una frecuencia mayor de la
fija en uno de los I6bulos temporales, coms necesario un reconocimiento de la mismahabitual de antecedentes familiares de enferme-
hipoperfusion interictal en el SPECT en elina evaluacion cuantitativa que permita buscaad muscular. El tiempo de percepcién de movi-
mismo lado pero la RM no muestra el tipicsu causa. Posteriormente, habra que determimaientos fetales no esté retrasado de forma signi-
aumento de sefial en ¥ disminucion de sefial con precision el nivel lesional (central o periféficativa en la presente serie. Por regla general, los
en T,. Se han intervenido de su lesién 4 casosco) y situar la aparicion de la hipotonia medianfamiliares son los primeros en detectar una ano-
Caso 1Comienza la epilepsia a los 8 meses, @@ una anamnesis y examen neurolégico detallaralia de la funcion neuromuscular, que suele
TAC aparece calcificacion hipocampo deredo, y los examenes complementarios adecuad@sesentarse de forma aguda y progresiva. La
cho, que se confirma con RM y no se modific®e la determinacién de una correcta analogfaayoria de los ingresos por hipotonia demues-
con gadolinio. Evoluciona como epilepsia podependera el prondstico y el tratamierRa- tran su origen en una alteracion muscular, aun-
limorfa; EEG con foco PO temporal derechocientes y métodofe forma retrospectiva, seque en una gran proporcién de nifios a estas
Retraso del lenguaje, eretismo, etc. Con 9 afiban estudiado 125 pacientes ingresados eneglades son secundarias a afectaciones del SNC
y ante la rebeldia de su epilepsia (1993), stervicio de Preescolares para estudio de yrasta anterior de la médula. Existe una discor-
decide intervencion de lobectomia parcial; hasindrome hipoténico, y que con posterioridadancia diagnéstica entre el ingreso y el alta que
martoma.Caso 2.Comienza a los 5 afios epi-han sido observados en la Seccién de Neuropeanza el 29% de los casos.
lepsia parcial, crisis simples y complejas déliatria. Se han manejado 30 variables con los
lado izquierdo, con foco EEG derecho de P@spectos mas valiosos de la anamnesis, valoran-
temporal y en RMN aparece gliosis mesialdose los antecedentes familiares, edad de inidibacrocefalia aislada como forma de
Tras dos afios de politerapia con mudltiplede los sintomas consanguinidad, datos gestacfresentacion de la aciduria glutérica tipo |
efectos secundarios, se hace lobectomia a losdles, patologia neonatal, persona que detecto la .
afios de edad (igual que el anterior en la Clinidgpotonia, forma de presentacién de la mismd: 10rres, R. Rodriguez, P. Puyol, M.A.
Puerta de Hierro de Madrid) con desapariciéaintoma inicial, aspectos del examen neurolégi1arcos, I. Llana
de las crisis.Caso 3.Con 10 meses inicia co, valoracion de estudios electroneurofisiolégiServicio de Pediatria. Hospital General. Méstoles,
epilepsia en forma de espasmos infantiles gos, enzimaticos y de patologia. Por ultimo, se adrid.
contintia con epilepsia parcial sintomatica reestudiado la topografia de la afeccion, el diag-
fractaria a los antiepilépticos. Con 7 afios a®stico realizado, la concordancia con el diagntroduccién.La aciduria glutérica tipo | (AG-
aparente en la RM gliosis mesial, practicAndos#stico inicial y la derivacion a otros centros @) es un error innato del metabolismo de la
lobectomia izquierda y encontrdndose asintserviciosResultadosEncontramos en un 13,7%lisina, hidroxilina y triptéfano descrito en 1975
matica. En este caso, como en los anteriores,dd los casos la existencia de un familiar copor Goodman et al, debido a un déficit de
foco EEG se corresponde con la lesion en Rislgin tipo de patologia muscular, y, en menaglutaril-CoA deshidrogenasa. Los sintomas se
y la nifia presenta retraso psiconeuroldgico groporcion, familiares con retraso, crisis coniician habitualmente entre los 3 meses y los 2
zurderia por los 6 afios de epilepsia temporallsivas u otro tipo de patologia. La mayoria dafios y el diagndéstico suele hacerse en nifios que
izquierda y antiepiléptico€aso 4.De simila- los nifios (89,51%) nacieron a término. No prepresentan ya una distonia persistente adquirida
res caracteristicas, varon con gliosis mesiabntan consanguinidad entre sus padres, y ww una coreoatetosis, en los que se descarta una
temporal izquierda, foco EEG temporal izpresentaron una patologia gestacional definidiatoxicaciéony el LCR es normal, especialmen-
quierdo, diestro, refractario a los DAE, interve{66,12%). Dentro de la patologia neonatal, ¢e si la TAC y/o la RM revelan aumento de
nido a los 8 afio€asos 5, 6, 7, 8, 9y 10odos  encontraron casos de hipoxia-isquemia, malfoespacio subaracnoideo a nivel frontotemporal.
ellos presentan mas dificultades a la hora de swaciones, hemorragias e infecciones, no dete&tinque la macrocefalia existe en la mitad de
intervencion, pues en el caso 5 no hay lesiGandose nada en el 55,64% de los casos. La ediasl casos, y a veces desde el nacimiento, es un
visible en la RMN, pero el resto de la clinica ynedia de la aparicién de los sintomas se situé dato inespecifico que no hace sospechar esta
su relacion con un status febrilalos 11 meses ctms 15,51 meses (0-202), y la edad actual gratologia, si aparece aisla@aso clinicoPre-
hemiparesia izquierda y focalidad EEG derechhl4,28 meses (19-254). No se encontrd un retrsentamos el caso de una nifia seguida en nuestra
nos hace pensar que exista lesién estructural so significativo en la percepcion de los movieonsulta desde los 3 afios de edad por macroce-
visible en RMN pero totalmente localizable pomientos fetales. El motivo de consulta fue lalia. En ese momento el perimetro cefalico
el foco EEG, por SPECT (hipoperfusion intericpresencia de debilidad muscular en 41 casasstaba 2 cm por encima del P97 y el resto de la
tal, repetida) y posiblemente por RM espectrosetraso motor en 35, signos deficitarios en 14xploracion neuroldgica y el desarrofisico-
coOpica y, ademas, sea susceptible de interveatta de fuerzas en 10, otros trastornos del tono erotor eran normales. Era hija Gnica de padres
cién para evitar el deterioro que en los nifio8, falta de movilidad en 6, no chupaba bien en 8anos no consanguineos. No existia macrocefa-
causa la epilepsia del I6bulo temporal o la poletras causas 7 veces. El problema fue detectddo familiar. EI embarazo y el parto fueron
terapia continuada. Conclusionés. epilepsia por los padres en 81 casos, por el médico dermales. Al nacimiento el perimetro cefalico
del I6bulo temporal con crisis hipocampomesiacabecera en 13, el servicio de urgencias en ®gtaba en el P50. El periodo neonatal fue nor-
les se beneficia de la cirugia precoz, no precisaper el especialista en 22 ocasiones, siendo faal y, posteriormente, no tuvo ningn proceso
do de técnicas preoperatorias sofisticadas. Afsirma de presentacion mas habitual la agugmtoldgico de interés. Los padres no le habian
mismo, en los casos en que no hay sefial patofirogresiva. En el examen neurolégico, predomebservadanovimientos anormales. Se realizo
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una ecografia que fue de mala calidad pero qa®nado favorablemente en tratamiento con dietir, y en las manifestaciones clinicas. El tipo | es
mostraba al menos unos ventriculos normalesipoproteica e hipercaldrica, arginina, benzoal méas frecuente, debido a deficiencia de fosfo-

Cinco meses después el perimetro estaba 2¢6Na y fenilbutirato Na. manomutasa (PMM), tipo |1AObjetivo.Presen-
cm por encima del P97 con peso y talla norma- tamos la evolucidn clinica y los estudios realiza-
les. En la exploracion sélo llamaba la atencion dos en un paciente con CDGS @aso clinico.

una leve hipotonia axial mientras que el restBmbriopatia por hiperfenilalaninemia:una Varén de 12 afios de edad, sin antecedentes
era normal. Se decidi6 realizar una nueva prueausa de retraso mental poco diagnosticada familiares de interés. Gestacion y parto sin pro-

ba de neuroimagen, en este caso con TAC blemas. A los 9 dias de vida present6 rechazo de
craneal, dado el pequefio tamafio de la fontan@: Escofet, P. P6d, J. Campistol, M.A.  alimento y letargia que motivo su ingreso hospi-
la anterior y gue mostré un importante aumentdilasece talario. La ecografia y TAC craneal mostraron
de espacios subaracnoideos a nivel de polos hemorragia talamica bilateral e intraventricular.

frontales y temporales de forma simétrica qUECDIAP. Sant Cugat del Vallés, Barcelona.La evolucion clinica posterior curso con retraso
sugeria la posibilidad de una AG-I. El estudidServicio de Neurologi&Servicio de Bioquimica. psicomotor, hipotonia, ataxia, microcefalia, epi-
metabolico realizado en el Centro de Biologi#lospital Universitari Sant Joan de Déu. Espluguetepsia, retraso pondoestatural, hepatomegalia,
Molecular de Cantoblanco (Madrid) confirmd lade Llobregat, Barcelona. discreto aumento de enzimas hepéticos y mio-
sospecha, demostrandose una excrecion urina- pia. La clinica, los hallazgos de neuroimagen —
ria elevada de &cidos glutarico y 3-OH-glutaricantroduccion. La embriopatia producida por que mostraban atrofia mcrcada de cerebelo—, las
Con estos datos la paciente fue trasladada aldhiperfenilalaninemia (HPA) materna se caalteraciones analiticas y los estudios neurofisio-
Unidad de Enfermedades Metabolicas del Hosacteriza por retraso de crecimiento intrauterinbgicos eran compatibles con el CDGS tipo I. El
pital Ramon y Cajal (Dra. Martinez Pardo) d¢RCIU), microcefalia, malformaciones congé-diagnéstico se confirmé por la elevacién de la
Madrid para inicio del tratamiento (riboflavina,nitas (basicamente cardiacas), rasgos disméifiotransferrina deficiente en carbohidratos
carnitina, vigabatrina y dieta hipoproteica). cos y retraso psicomotor. Existen mujeres €CDT:136 U/l, normal <20 ). El cultivo de fibro-
edad fértil que desconocen padecer fenilcetonblastos mostré deficiencia de PMM y en el
ria (PKU)-HPA y pueden tener hijos afectadogstudio genético molecular se identificaron las
Nueva mutacion del gen de la ornitin por la embriopatiZCaso clinicoPresentamos el mutaciones: R123G y V44A. Es la primera ob-
carbamil transferasa de novo en un caso caso de un paciente con clinica caracteristica. §drvacién de CDGS tipo | con hemorragia cere-
de presentacion tardia paciente tiene una hermana con retraso menkal como forma de presentaciéon neonatal.
o no estudiado y en los antecedentes obstétricos de
O. Alonso-Luengd M.T. Garcia-Silva, J. |3 madre destacan dos abortos, un recién nacido
Rubio®, C. Climent, J. Ortiz-Tardid, C.  myerto enlas primeras 24 horas de viday unnififectacion cardiaca en la distrofia
Marchanté, M.J. Garcig, V-(HR“b'O fallecido a los 7 meses de edad con cardiopatfauscular de Duchenne
#Hospital del S.A.S. Jerez. Caditlospital 12 de microcefalia y rasgos dismorficos. La madr .
Octubre. Madrid.®Investigacion Citolégica esta afectada intelectualmente y no esta capay: Bestué€, J. Colomet, A. Garcid, M.
(FVIB-SSIC). Valencia?Hospital Virgen de la tada para el cuidado de sus hijos. La sospe issech, J. Bartron$
Macarena. SevillafUniversidad Auténoma. clinica de embriopatia por HPA permitio realizaf Servicio de Neurologid Servicio de Cardiologia.
Cantoblanco, Madrid. el diagndstico de PKU-HPA a la madre y confirHospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat,
mar el diagnoéstico de sospecha en el paciengarcelona.
Introduccion. El déficit de ornitin carbamil Conclusioned.os hijos de madre con PKU-HPA
transferasa (OTC) es el defecto del ciclo de lgue no ha seguido un tratamiento dietético d@bjetivos.Valorar grado y tipo de afectacion
urea de mayor incidencia. Su herencia ligada ednte la gestacién, padecen una embriopattardiaca en pacientes con distrofia muscular de
cromosoma X determina, generalmente en vaaracteristica cuya gravedad esta relacionaBaichenne (DMD)Material y métodosAnali-
rones, una hiperamoniemia neonatal letal y eson el nivel de fenilalanina. Teniendo en cuentzamos la afectacion cardiaca desde el punto de
nifias un fenotipo muy variabl€aso clinico. que el despistaje neonatal se practica en nuestista clinico, electrocardiografica (ECG) y
Describimos el caso de una nifia, sin antecedquais desde 1980-1985, existen mujeres en eda@0O-2D, y su evolucidrResultados49 nifios
tes familiares de interés, que desde los 10 medésil que desconocen padecer la enfermedadcpn DMD. El 78% con afectacion miocardica,
presenta vomitos ciclicos, anorexia y calentgueden tener hijos con embriopatia. Ante unedad media de 16 (4-20) afios, el 73% estadio
miento ponderal. Con 17 meses se objetivd unujer con nivel intelectual bajo o antecedenteslla de ruedas (ESR). En los no afectos la edad
temblor fino distal, hiperreflexia, no deambulade hijos con retraso mental, cardiopatia y/media fue de 13 (3-21) afios y el 58%, ESR.
cion, detencién de las adquisiciones, hipemicrocefalia, esta indicada la determinacién d®bservamos ECG en el 95%, alteraciones
transaminasemia y alargamiento del tiempo denilalanina materna. El conocimiento de est&CO-2D en un 51% y clinica en un 24%. Las
protrombina. Ingresé con 18 meses por cuadenfermedad evita la realizacion de exdmenedteraciones ECG se distribuyeron en un 72%
de agitacion y alteracion de la conciencia queostosos e innecesarios y previene el riesgo den hipertrofia ventricular derecha (HVYDCHA),

coincidia con fiebre. Entre los estudios realiz&tener otros hijos afectados. un 42% con alteraciones repolarizacion, un
dos destaca una alcalosis respiratoria compen- 19% con Q cara inferior/derivaciones izquier-
sada, disfuncién hepatica, hiperamoniemia con das, un 19% con bloqueo rama derecha (BR-

aumento de glutamina en plasma e hiperorét8indrome de glicoproteinas deficientes en DCHA), un 17% con alteraciones de ritmo y
coaciduria. El test de alopurinol fue positivo ercarbohidratos tipo | con hemorragia un 16% con alteraciones PRy P pulmonar. La

la paciente y normal en su madre. En biopsigerebral neonatal edad media de aparicion de las alteraciones
duodenal la actividad OTC era del 5%. En e . . ECG fue de 10 (4-16) afos, 69% estadio de
estudio genético, la reaccién en cadena deag POG& C. Escoféf, M. Pinedd, M-A.  jeambulacion auténoma. Las alteraciones ini-
polimerasa (PCR) de los 10 exones del gen adlaseca, I. Ferrer ciales fueron en un 61% HVDCHA, en un 28%

la OTC y el andlisis de polimorfismos confor-?Servicio de Neurologid Servicio de Bioquimica. alteraciones repolarizacion, en un 14% Qy en
macionales de cadena simple (SSCP) demostidspital Universitari Sant Joan de Déu. Espluguesin 11% BRDCHA. Las alteraciones ECO-2D

anormalidad del exdn 6 en heterocigosis en be Llobregat, Barcelona fueron en un 74% descenso fraccion eyeccion;
paciente, y la secuenciacion evidencié el cam- 47% alteraciones contractilidad; 21% zonas
bio G3C en la base 75 del exén 6 que produce latroduccion. El sindrome de glicoproteinasaquinesia; 16% dilatacion ventriculo izquier-

mutacién Met206lle en heterocigosis. La madeficientes en carbohidratos (CDGS) es udo; 10% prolapso valvula mitral, y 5% insufi-

dre no fue portadora de esta mutacion (demosastorno metabolico, autosémico recesivo, cociencia pulmonar. La edad media de aparicion
trado por SSCP). Esta mutacion no ha sidafectacion multisistémica. Se han descrito dle de 13 (7-19) afios, 68% ESR. Clinica: 89%
descrita previamente, pero un cambio en @henos cuatro subtipos de CDGS. El diagnéstidaquicardias sinusales. 33% ICC (edad superior
mismo aminoacido se ha asociado a patologésta basado en el electroenfoque de las sialotrast8 afios). Edad media de aparicion 14 (6-20)
en un caso (Met206Arg). La paciente ha evolderrinas séricas, que muestran un patrén pecafos, 56% ESR. La latencia media entre apari-
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cion de sintomas y alteraciones previas en ECires podria acelerar el proceso neurodegenecion de los potenciales auditivos y visuales

fue menor de 1 afio. La taquicardia sinusal eativo en el SR. compatible con afectacién central y periférica.

independiente del estadio muscular y puede Los estudios genéticos moleculares evidencia-
aparecer en estadios inicial€Sonclusiones. ron una mutacién puntual en el gen de la Cx32,
La afectacién cardiaca se relaciona con la edddistrofia muscular por déficit total de conocida como Cys64S&onclusiénsSibien el

La afectacion clinica grave es pequefia (16%)adhalina (50-kd DAG) cuadro clinico de los pacientes con déficit de

esta asociada a edades tardias, por lo que no . conexina32 es parecido al CHT Tipo 1a, Ic
recomendamos realizacién de ECO-2D de foﬁ- Garzd, P. Castr A. Trabd, E. Saliner6,  presencia de unas velocidades de conduccion
ma rutinaria en edades tempranas. Aconsejé—- Cabello’ con valores intermedios y afectacién de la con-
mos prudencia en un prondstico cardiolégicdNeurologia Pediatricd Neurofisiologia Anatomia  duccion central, constituiria una clave fenotipi-
dificil, ya que la escasa actividad muscular deatoldgica. Hospital General Universitario Gregorio ca muy orientativa de este grupo de neuropatias.
estos pacientes justifica una afectacion en grawarafién. Madrid ¢ Anatomia Patolégica. Hospital
parte asintomatica. General Universitario 12 de Octubre. Madrid.
Heterogeneidad clinica en pacientes con
Introduccién. Las distrofias musculares ca-deplecion de ADN mitocondrial

Disminucidn de la capacidad antioxidante racterizadas por debilidad muscular progresj- . .

P : ; . Campos, M.A. Martin? J.C. Rubig, P.
en el sindrome de Rett va de cinturas escapular y pelviana son u% | Hoyo?, F. Bustos, T. Garcia-Silva, M.

. . . rupo de enfermedades heterogéneo clinica h
M. Pined&, C. Sierr& N. Brand?, J. gen%ticamente. La alteracion e?] distintos g “astro-Gag§ A. Cabelld, J.R. Ricoy, J.

Mo_reanoa, M.A. \flaseca’ﬁ A ?Araclila,_'sb. nes puede causar manifestaciones clinicas’\feénas'
Ruiz®, W. Yousse ',M'C' Pastor, L. Fluvia®, bioquimicas semejanteBaso clinicoPaciente 2Centro de Investigaciof Servicio de Pediatria.
M. Nieto®, Y. Cand$, A. Mira?

gue a los 2 afios comienza con marcha tambServicio de Neuropatologia. Hospital 12 de
#Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregdeante progresiva e hiperlordosis lumbar. HiOctubre. Madrid® Servicio de Pediatria. Hospital
Barcelona. "Hospital Germans Trias i Pujol. pertrofia de pantorrillas. Pérdida progresivaeral de Galicia. Santiago de Compostela.
Badalona, BarcelondHospital Virgen del Rocio. de fuerza de predominio proximal en ambas
Sevilla.?Hospital Dr. Pesset. Valencia. cinturas, en MMSS>MMII. Gowers+++. Introduccién.La deplecién de ADN mitocon-
Retraso intelectivo. Cifras persistentes de CPHrial (ADNmt) es una alteracion cuantitativa
Introduccion.El sindrome de Rett (SR) es unanayores de 10.000 mu/ml con LDH y aldolasdel genoma mitocondrial que se caracteriza por
enfermedad neuroldgica progresiva de etiolasi mismo elevadas. EMG con signos de lesida existencia de un menor nimero de copias de
gia aun desconocida que afecta Unicamentarauscular primaria en todos los territorios exADNmt. Objetivo.Hemos estudiado las carac-
las nifias. La alteracion de diversas estructuratorados de grado muy severo, con incremeteristicas clinicas, genéticas, morfolégicas y
celulares debido a un exceso de radicales libresprogresivo de los signos de lesién musculdbioquimicas de 7 pacientes con deplecién de
(RL) podria influir en la demencia progresival.os estudios de delecciones del gen DMIADNmt. Casos clinicosCinco pacientes pre-
alteracion de la funcién motora y convulsionesran normales. El estudio anatomopatol6gicgentaron un cuadro clinico caracterizado por
gue generalmente aparecen en el SR. Se #@ musculo estriado para analisis de distrofmiopatia ocular, debilidad muscular, hipoto-
postulado que en estas pacientes existe un exoe- fue normal. El estudio de adhalina 50-kdia, hiporreflexia e incremento de los niveles
so de RL asociado a una incapacidad para BAG, mediante Western blot, mostrd una banséricos de creatincinasa; los 2 restantes mostra-
correcta destoxificacion, situacion que se agrala negativa, por lo que se diagnostica de min afectacion del sistema nervioso central, con
va con las convulsiones y con los tratamientazulo con déficit total de adhalina. La evolu-epilepsia y mioclonias. La edad de comienzo
antiepilépticosMaterial y métodosPara eva- cion clinica esta mostrando una afectaciéwarié desde el nacimiento hasta la infancia, y el

luar el estrés oxidativo, se han valorado laswuscular muy grave. curso evonutivo fue variable. La existencia de
enzimas antioxidantes (superdxido dismutasa deplecion de ADNmt se demostr6 mediante
(SOD), glutation peroxidasa (GPX), glutation analisis de Southern blot, utilizando dos son-

reductasa (GR) y catalasa (CAT)) y el retinol Yéficit de conexina 32: fenotipo Charcot- das, una de ADNmt y otra de ADN nuclear. Se
tocoferol en un grupo de 38 pacientes afectadbdarie-Tooth, velocidades de conduccién estimé que existia deplecién cuando el porcen-
de SRy de edades comprendidas entre los 3y@C) intermedia y alteracion de la taje de copias de ADNmt con respecto al con-
afios. Los resultados se han comparado con wenduccion central trol fue inferior al 40%ResultadosTodos los
poblacion de referencia de edades similares a Ja . . pacientes presentaron signos morfologicos de
poblacién anterior. Las enzimas eritrocitarias: COlomef, M. Guitet’, J. Conilf, F. Palad proliferacion mitocondrial, y déficits enzimati-
SOD, GPX, GR y CAT se han determinado pcdtUnidad de Patalogia Muscular. Servicio decos gque afectaron a los complejos de la cadena
métodos enzimaticos en un autoanalizador Ctleurologia.” Unidad de Neurofisiologia. Servicio respiratoria que contienen subunidades codifi-
bas Fara a 37°C. Elretinol y tocoferol plasméticde Neurologia. Hospital Sant Joan de Déucadas por el ADNmt (complejos I, Iil, y IV). El
se han determinado por HPLResultadosHe- Esplugues de Llobregat, BarcelorfdJnidad de complejo IV (citocromo c oxidasa) fue el mas
mos encontrado un desequilibrio en el sistem@enética. Hospital Universitari La"Fe. Valencia. significativamente afectado. Las proporciones
de enzimas antioxidantes, siendo significativas relativas de ADNmt en nuestros enfermos osci-
(p< 0,001) actividades disminuidas de superdxintroduccién.Las conexinas son formacionedaron entre un 4% y un 32%onclusionesLa

do dismutasa en las pacientes. Aunque estadigtioteicas examéricas de determinadas merdeplecion de ADNmt podria ser una entidad
camente no significativa, la actividad glutatiérbranas, que agrupandose en forma de agregéinica mas frecuente de lo que previamente se
peroxidasa también es mas baja en las pacientiss circulares son constituyentes de los canallea descrito. La miopatia ocular y las elevacio-
con SR, y en un 29% de las pacientes presen@ap Junction’, interviniendo asi en el transnes de CK sérica en el seno de un cuadro
valores por debajo del intervalo de referencigorte de iones y pequefias moléculas. Su alteraiopatico neonatal o infantil pueden sugerir la
En cuanto a los substratos antioxidantes, hemoi®n codificada por un gen ligado al cromosoexistencia de deplecion de ADNmt.
encontrado deficiencias graves de retinol yna X es causa de frecuentes neuropatias

tocoferol en todas las pacient€anclusiones. periféricas. Presentamos un paciente afectado

Las actividades disminuidas de superéxido digor déficit de conexina 3Zaso clinico.Pa- Enfermedad de Leigh por deficiencia de
mutasa y glutation pgroxidasa podrian expresiente de 16 afios que desde siempre ha referijgiouvato deshidrogenasa Ela

sar una deficiente eliminacion de radicales liuna torpeza motriz desarrollando hacia los 2 nra a . .

bres y, por tanto, favorecer la formacion dafios una deformidad en cavo de los pies. é Iceta’, M.2E. Yoldi*, F. Satrustegdj N.
radicales hidroxilo altamente téxicos, que sezuadro clinico se ha mantenido relativamentg/€rigué’, P. Briones

rian responsables del grave consumo de retiredtable. Los estudios electromiograficos corUnidad de Neuropediatria. Servicio de Pediatria.
y tocoferol observado en estas pacientes. lfimaron la existencia de unas velocidades deospital Virgen del Camino. Pamplorfénstituto
alteracion en el metabolismo de los radicalesonduccion con valores intermedios y una alteBioquimica Clinica de la Generalitat. Barcelona.
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Introduccién.El complejo piruvato deshidro- afectacion neurolégica tan grave que sea coreldgicas (trastorno de la migracion neuronal y

genasa (PDH) es un sistema multienzimaticoovertida la indicacion del trasplante. alteraciones de la mielinizacion), viscerales (re-
compuesto por copias de tres componentes nales, cardiacas, hepéticas), oculares (cataratas,
cataliticos: E1 (Ela, E1b), E2 y E3. Decar- opacidad del cristalino), esqueléticas (pie zambo,
boxila de forma irreversible el piruvato aManifestaciones neuroldgicas de porfiria calcificaciones patelares). Diagnéstico clinico:
acetil-CoA. El gen que codifica la subunidacaguda intermitente. Caso clinico gran hipotonia y fenotipo caracteristico de dis-
Ela se encuentra a nivel Xp 22.1-22.2 y cons- , . . morfias craneofaciales (fontanelas muy grandes,
ta de 11 exone€aso clinicoPresentamos el M. Andrés, E. Marti, B. Abad, I. Pérez, Ryghiscencias de suturas, arcos supraorbitarios
caso de un varén de 9 meses de edad conAlpera, A. Escribano, M. Castell6 hipoplésicos, occipucio aplanado, frente promi-
retraso psicomotor grave con hipotonia axiafiospital Clinico Universitario. Valencia. nente). Diagnostico de laboratorio: 4cidos grasos
marcada, hiperlactatemia y lesiones en region de cadena muy larga (AGCML) muy aumenta-

pontina y ganglios basales en RMN, compatittroduccion.Porfiria aguda intermitente (PAl), dos, disminucién de plasmalégenos, alteracion
bles con enfermedad de Leigh. Se realizarror congénito"del metabolismo, herencia awdel indice pristanicoffitanico, deficiencia de de-
estudio en cultivo de fibroblastos donde sé&sémica dominante con disminucion de activieosahexaenoico (DHA), biopsia hepética ausen-
constata el déficit del complejo PDH, a expendad de porfobilinégeno deaminasa en sintesis dia de peroxisomag€asos clinicos. Caso Afio
sas del componente EResultadosTras in- grupo hemo. Cursa con episodios de dolor abdh994. Varén de 1 mes, segundo hijo de padres
vestigar el gen del E1la se encuentra en el exaninal y alteraciones del sistema nervioso centrg@venes no consanguineos, que consulta por hipo-
11 una doble mutacién en el mismo coddw periférico.Caso clinicoNifia de 13 afios que tonia, suturas y fontanelas muy abiertas, espas-
(TAC cambia a CAA en el coddn 369), obseren las 24 horas previas presentaba vomito afiros infantiles, pie zambo, ictericia colostatica,
vacién que es bastante excepcional. Finatnentario, cefalea, somnolencia, dolor abdomelevacion de transaminasas, opacidades en crista-
mente, se descarta que la madre del paciemtal y alteracion progresiva del estado de cofino, calcificaciones patelares, trastornos de la
sea portadora de Ic mutacion. ciencia; sin antecedentes de traumatismo craneaigracion y mielinizacion, quistes cerebrales pe-
o infecciones. En tratamiento durante un megependimarios, quistes renales subcorticales, fa-
con oxacepam, metoclopramida y sulpiride paties mongoloide. AGCLM muy elevados, plas-
Forma cerebral de adrenoleucodistrofia crisis de dolor abdominal recurrente; no ingestaalégenos y DHA muy disminuidos; ausencia de
ligada al X en un nifio de otros farmacos o toxicos. En la exploracioperoxisomas en biopsia hepatica. Exitus a los 9
. ) clinica se apreci6: constantes normales, palidemgses por insuficiencia respiratoria. Se realiza
R. Gil, M. Pérez-Sotelo sudoracion, frialdad acra, somnolencia, miraddiagndstico prenatal en posterior embarazo, re-
Servicio de Neuropediatria. Hospital Gregorioperdida, pupilas midriaticas, reactivas, Glasgosultando feto mujer no afecv@aso 2.Afo 1995.
Marafién. Madrid. 13, farfulleo, respuestas incoherentes y marchéarén de 14 dias primogénito de padres jovenes
atéxica; el resto de la exploracion neuroldégicazo consanguineos, enviado por sindrome malfor-
Introduccion y objetivosLa adrenoleucodis- clinica fue normal. Pruebas complementariasnativo (frente prominente con desproporcién cra-
trofia es un defecto de la beta-oxidacidn pehemograma, ionograma, transaminasas y gaswofacial, arcos orbitarios aplanados, fontanelas
roxisomal ligado al cromosoma X, que condumetria normales; fondo de oido normal; LCRy suturas muy abiertas, occipucio aplanado, pie
ce alaacumulacion de acidos grasos de cadesitquimia, cultivo bacteriano y virus lentos,varo, hipotonia generalizada, agenesia de cuerpo
muy larga (AGCML) en las células adrenaleantigenos capsulares, PCR paraenterovirus, VHS&lloso, comunicacion interventricular, disfun-
corticales y en los macrofagos cerebrales. $EMV, TBC y serologia VIH negativos. En EEGcion hepatica, calcificaciones patelares. AGCML
asocia a desmielinizacion cerebral e insufise observé: hipofuncion difusa cerebral, salvasuy aumentados, DHA y plasmalégenos muy
ciencia adrenocortical. Descritas 6 variantelentas hipersincrénicas compatible con trazadtisminuidos. Exitus a los 3 mes@aso 3Afio
fenotipicas, la forma més frecuente en nuestpstcritico de origen comicial. Ante sospecha de997. Var6n de 8 dias, hermano del caso 2, ingresa
pais es la cerebral infantil. El diagndstico serisis epiléptica, iniciamos tratamiento intravepor sindrome malformativo y cardiopatia congé-
realiza mediante la determinacion de AGCMLnoso con valproato sddico asociandose carbaita. Fenotipo igual a su hermano: calcificaciones
en plasma. No se conoce ningun tratamientaacepina por no mejoria clinicay EEG con focpatelares, comunicacion interventricular, agene-
eficaz. El trasplante de médula 6sea es uiritativo temporal izquierdo. Tras segunda dosisia de cuerpo calloso, normalidad hepética, renal
alternativa terapéutica con indicaciones mugle carbamacepina, sedacion profunda brusgacular. AGCML muy elevados, plasmalégenos
precisas. Es posible el diagnodstico prenatadlternando agitacion psicomotriz, desorientay DHA disminuidos. Biopsia hepética con ausen-
Caso clinicoVaron de 7 afios, asintomatico,cion temporospacial, logorrea, labilidad afecticia de peroxisomag€onclusioneslLa hipotonia,
con antecedentes familiares de adrenomielea, desinhibicion e incoordinacién motora tronfacies caracteristica, dehiscencias de suturas y
neuropatia. Diagnosticado de adrenoleuca@ular y de la marcha. Sospechando proce$ontanelas abiertas y amplias, hepatopatia y la Rx
distrofia con insuficiencia corticoadrenal, ini-metabdlico (PAI) exacerbado por anticomicialede rodilla con las calcificaciones patelares, dan la
ci6 tratamiento con aceite de Lorenzo aolicitamos ALAy PBG en orina 24 horas, PBGospecha del SZ, disminuyendo el tiempo diag-
hidroaltesona. Pocos meses después comerdgaminasa sérica confirmando sospecha diagdstico de los casos 2 y 3 que se hace nada més
con exotropia izquierda y déficit atencionalndstica de PAl.ConclusionesAnte crisis de verlos. Destacamos la agenesia del cuerpo calloso
Se efectuaron estudios neurofisiolégicos, ddolor abdominal y alteraciones neuroldgicas, @asos 2 y 3) que no esta descrita en la literatura;
neuroimagen y evaluacién neuropsicolégicgpesar de su infrecuencia, recomendamos pensapredominio del SZ en varones, y la igualdad de
ResultadosEl andlisis plasmatico evidenciéen PAI antes de iniciar tratamiento. la expresividad fenotipica en los casos 2 y 3.
aumento de C24:0/C22:0 y C26:0/C22:0. La
resonancia magnética mostré lesiones des-
mielinizantes bilaterales de predominio occiDiagnostico de tres casos de sindrome deEnfermedad de Canavan. Diagndstico y
pital. Tras el inicio de los sintomas, y a pesatellweger seguimiento neuroevolutivo

del tratamiento, el deterioro neuroldgico fue_ . . , - .
inexorable, llegando en un mesaunagsituaci _Sierra-CorcolegsR. Parrill®, P. GonzaleZz  J.A. Mufioz-Yunta, A. Freixas, A. Valls-

de cuadriplejia espastica y deterioro cognitiv ESP€I0; J.P. Exposit M. Gir6s® Santasusana

grave.ConclusionesCuando aun el paciente ®Unidad de Neuropediatria. H.G.E. Ciudad de JaénUnidad de Neuropefiatria. Hospital del Mar.
estaba oligosintomatico, los estudios complelaén’Hospital Universitario Virgen de las Nieves. Barcelona.

mentarios revelaban un proceso de desmieliranada.’l.B. de Barcelona.

nizacion de gran magnitud, desestimandose el Introduccion. La encefalopatia espongiforme
trasplante de médula 6sea. Es importante kitroduccionEl sindrome de Zellweger (SZ) esde Van Bogaert y Bertrand fue descrita en nifios
estudio neurofisiolégico y de neuroimagenuna enfermedad congénita letal de presentacipor Canavan en 1931, afios después fue recono-
tras el diagndstico bioquimico para identificaneonatal, autosémica recesiva y con una incidecida como un desorden familiar que sufren nifios
posible afectacion subclinica. Cuando apareia de 1/100.000. Es un defecto de biogénesis dked grupos étnicos askhenazi y gitanos. El diag-
ce el primer signo clinico puede existir ungeroxisoma. Se caracteriza por alteraciones newstico bioquimico se realiza por la deteccion en
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la orina de acido N-acetil-aspartico y el déficibbservé una AS (grado IVc). Una RM de coEnfermedad de Pyle-Jackson con pardlisis
de asparto-acilasa en el cultivo de fibroblastotumna lumbosacra mostr6, ademas, un lipoméacial periférica recidivante

En el estudio del ADN, la localizacién genéticaningocele anterior con médula anclada. Dada | ; .

se encuentra en el cromosoma 17p13-pter. lpmca afectacion clinica, se decidié esperaryl;é Roldan, M. Nieto, A. Correa, R. Candau,
neuroimagen, en especial la RMN, puede ayuealizar adn cirugia. Un mes mas tarde el padid- Rufo, L. Ruiz del Portal

darnos a realizar el diagndstico precoz en lapie estaba signdo estudiado por ciatica, fugervicio de Neuropediatria. Hospital Universitario
primeros meses de vid@aso clinicoPresen- diagnosticado también de AS y lipomeningoceVirgen del Rocio. Sevilla.

tamos el caso de una nifia de etnia gitana, gléee intervenido quirtrgicamente en el Hospital

fue visitada a los 2 meses de vida por presenfauerta de Hierro de Madrid. Se inicia entonceSbjetivo.Presentamos un caso de displasia cra-
irritabilidad, llanto constante y gran hipotoniaun estudio familiar méas detallado y se encuemeometafisaria o enfermedad de Pyle-Jackson
a los 3 meses de vida, hipotonia axial cotra que una hermana del padre tenia tambi€on pardlisis facial periférica en 22 ocasiones.
tendencia al opist6tonos, sin seguimiento éptitna AS. Finalmente, revisada la autopsia dé€aso clinicoNifia de 19 afios con antecedente
co ni auditivo. Como antecedentes familiaredeto abortado presentaba una megavejiga cprenatal de polihidramnios. Ingresada al naci-
destaca consanguinidad, tio materno fallecidafiones normales, que podria entrar dentro deliento por rasgos dismorficos, macrocefalia,
a los 9 afios por encefalopatia con macrocraneaadro vejiga neurdgena. No se descarté hendidura paladar blando, hipotonia global, nis-

y un primo tercero paterno con enfermedad dmosibilidad de una AS. tagmus horizontal e intermitente, soplo sistélico
Canavan. Es diagnosticada de desmieliniza- II/V1l'y cianosis. Inicialmente se observa en Rx
cion difusa mediante RMN y se le practica térax cardiomegalia, costillas anchas con densi-

espectroscopia donde se confirma un pico el&indrome de Aicardi asociado a quistes dad aumentada; en Rx craneo, crdneo grande
vado del acido N-acetil-aspartico. El estudi@racnoideos y quiste del segundo arco respecto a cara; ecocardio, CIV; en ventriculo-
bioquimico detecté niveles en orina del acidbranquial grafia se aprecia agenesia parcial de cuerpo
N-acetil-aspartico de 1.300 (nmol/mol creati- . , ) . calloso; en TAC, atrofia cortico-subcortical.
nina), y la valoracion de asparto-acilasa ef- Cgmlno-Leoﬂ, C.R. S_anchez-Rldb E. Evolucién: PC >R, leve retraso psicomotor,
fibroblastos cultivados, confirman el diagnést-€rmandez-RomefpA. Arjona-Padilld, A. pinoacusia de conduccion y pardlisis facial peri-
tico de enfermedad de Canavan. Se ha practiéagllantes-Herrer'a J.M. Barcia-Ruiz férica recidivante. Exploracion: gran espesor y
do un estudio neurofisioldgico evolutivo me-*Servicio de Pediatria®Servicio de Oftalmologia. desarrollo de huesos del macizo craneofacial,
diante EEG y potenciales evocados somestésidasspital Comarcal Infanta Margarita. Cabra desaparicion del angulo nasofacial, hiperteloris-
y auditivos, asi como controles de neuroimage(Térdoba)® Dpto. de Pediatria. Hospital Universita- mo, epicanto, escleras azules y deformidad pala-
con RMN y espectroscopia. En la actualidado Reina Soffa. Cérdoba. dar 6seo. Audiometria: hipoacusia bilateral de
(18 meses), presenta macrocranea, hipotonia conduccion; impedanciometria curva plana. En
cefalica con espasticidad de las extremidaddstroduccion.El sindrome de Aicardi es un tras-Rx huesos largos aparece estructura trabecular
clonus bilateral con episodios de descerebréerno de herencia dominante, ligado a la regiéde huesos largos; en Rx craneo, densidad dsea
cién, y decorticacion. Aunque existen algunoXp22 que afecta casi exclusivamente a nifiasnguy aumentada en base del craneo y diploe,
intentos de terapia génica en la actualidad, gue se caracteriza por la triada de espasmdesproporcion craneo-cara, disminuciéon de la
déficit de asparto-acilasa no tiene tratamientofantiles, agenesia de cuerpo calloso y lagunalsstancia de las 6rbitas, seno frontal y esfenoidal
conocido, pero en un futuro proximo cabe espeoriorretinianas. Junto a éstas, se han descritiuy pequefios, esfenoides y pefiascos muy den-
rar que se produzcan algunos avances apoyadsas anomalias en el sindrome, tanto intracraes, mastoides hipodesarrolladas. Tomografia
en la experimentacion animal. neales (displasias corticales, quistes porencef@Al, normal. Escasa neumatizacion. Oidos in-
licos) como extracraneales (hemivertebras, déernos normales. La TAC del craneo muestra
fectos costales)Caso clinico.Lactante de 4 osteocondensacion en huesos de la base del
Agenesia en sacro y lipomeningocele. meses de edad, que desde un mes antes preserétaeo, macizo facial y calota; cadena de huese-
Forma familiar episodios diarios de elevacion tonica del mientillos normal aunque poro acustico izquierdo de
. . bro superior derecho, y a veces del hemicuerpoenor calibre que el derecho; discreta atrofia
J. Torres, R. Rodriguez, A. Barrio, M.G. d&erecho, de varios segundos de duracién cenbcortical. Diagnéstico: enfermedad de Pyle.
Alvaro espasmos generalizados ocasionales y que Beolucion. Actualmente la paciente sigue esco-
Servicio de Pediatria. Hospital General. Mostolesfepetian en 3-4 salvas al dia. Antecedentes farta@rizacion normal; ha tenido pardlisis faciales
Madrid. liares sin interés. Antecedentes personales: paperiféricas en 22 ocasiones, e hipoacusia de
cesarea por nalgas, desarrollo psicomotor naenduccién.Comentario.La enfermedad de
Introduccion.La agenesia de sacro (AS) es unenal. Exploracion: buena relacion con su entoiRyle-Jackson se caracteriza por condensacion
malformacién congénita rara (incidencia deno, pequefia tumoracion submandibular izquieésea. Evoluciona habitualmente con alteracion
0,05 a 0,1%), descrita por primera vez por Holda, hipertonia global con disminucién de lale pares cranealgs por estrechez de los agujeros
en 1852. Se asocia con frecuencia con altenaovilidad espontanea. FO: lagunas coriorretde salida. En nuestro caso se han producido 22
ciones genitourinarias y ortopédicas. Ocasiotianas bilaterales. Estudios complementariopardlisis faciales periféricas de evolucion favo-
nalmente puede acompafiarse de sintomas nea-TC y la RMN craneal muestran agenesia dehble con corticoides, aunque cada vez los signos
rolégicos por lesiones asociadas (quistesuerpo calloso, gran quiste aracnoideo interhele disfuncion nerviosa persisten de manera mas
dermoides, lipomas, mielomeningoceles, ectanisférico y uno pequefio, a nivel del angulgrolongada. La hipoacusia se debe también a
sia dural, etc.), que pueden ser progresivos. $entocerebeloso izquierdo. En la RMN de cuesompresion del nervio auditivo. El nervio 6ptico
ha descrito algin caso con alteraciones de d& se aprecia quiste de segunda hendidura bram ha sido comprimido ya que no se observan
finter anal que producen estrefiimiento/encatuial izquierda. La Rx de columna y parrillaalteraciones en FO.
presis. Excepcionalmente se han descrito casusstal fue normal. En EEG se observan brotes de
familiares, presentando entonces una heren@adas lentas en hemisferio izquierdo. Trata-
AD. Caso clinicoNifia de 5 afios estudiada emrmiento: se consigue control de las crisis asociahteurofiboromatosis en la infancia: inci-
nuestra Consulta de Pediatria por estrefiimiede vigabatrina y valproato sédico. Evolucién: selencia de los criterios diagnésticos
to e incontinencia fecal secundaria. No existeha configurado una diplejia espéstica, con mi- . . ,
antecedentes personales de interés. Ocho aitoacefalia y retraso psicomotor moderado. Ef- Arapﬂ, M. Pineda, E. Cardo, A. Vernet,
antes, la madre se habia sometido a una in€EG se ha normalizado y tiene espasmos €fr Guitet
rrupcion voluntaria de embarazo por diagnésiexion aislados. ConclusionesResaltamos la Servicio de Neurologia Pediatrica. Unitat Integrada
tico ecografico de malformacion fetal compatipeculiarifad del presente caso, en el que a Hospital Clinic-Sant Joan de Déu. Esplugues de
ble con sindrome de Prune-Belly; no existiatriada caracteristica del sindrome de Aicardi ddobregat, Barcelona.
aparentemente otros datos de interés en la farasocian varios quistes aracnoideos y un resto del
lia. La exploracion general y neurolédgica fuesegundo arco branquial, asociacion que no higtroduccion.La NF-1 o enfermedad de Von
normal. En el estudio de enema de contraste s®s encontrado resefiada en la literatura.  Recklinghausen es el mas comun de los sindro-
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mes neurocutaneos. Herencia autosdmica deimbosacra. Nuestro paciente presentaba upeesenta una delecion del brazo largo del cro-
minante con gran variabilidad en sus expresiasimetria de pliegues gllteos, desapercibidaosoma 18 y una inversion paracéntrica. El

nes clinicas, siendo frecuentes las mutacionéasta entonces, que sirvié de punta de partigatudio se ha completado con hibridacién espe-
espontéaneas (30%-50%), su incidencia alcanpara los estudios radiolégicos que han permitgifica de la sonda D15S10, cuya delecién esta
la cifra de 1/3.000 individuo®bjetivos.Eva- do el diagndstico de la malformccion vertebrahsociada an sindrome de Angelman, y con una

luar la incidencia y edad de presentacion dg lipoma subyacente. mezcla de sondas que reconocen el cromosoma
criterios diagnosticos y otras manifestaciones 18 en toda su longitud. No se observa delecion

clinicas, y relacionar los hallazgos patolégicos del cromosoma 18Conclusion.Se desea lla-

en neuroimagen con el desarrollo psicomotoAtireosis congénita, telarquia precoz y mar la atencién sobre el cuadro clinico de esta
Pacientes y métodoEstudio retrospectivo de neurofibromatosis tipo 1 nifia con fenotipo similar a sindrome de Angel-

pacientes diagnosticados con NF-1 desde 1975 , . , man y que presenta una alteracion cromosomi-
hasta 1996. Fueron identificados un total d- Fernagdez-Jaé;B.Callaeja-perelz M&M. " ¢a no descrita hasta el momento actual.
126 pacientes. Todos ellos han seguido contrglaWKIns’, J. Pastdt M.2A. Molina’, R.
les clinicos y se ha realizado una evaluacién d racia-Boutheliet
desarrollo psicomotoResultadod.a distribu-  ®Servicio de Neurologia PeditricAServicio de  Inteligencia PASS y sindrome de Williams
cién por sexos no muestra diferencias signifiendocrinologia Pediatrica. Hospital Universitario . < .
cavivas, un 47% de hombres frente a un 52,9% Paz. Madrid. F. Pérez-Alvarez, C. Timoneda, X. Font, S.
de mujeres. La mayoria fueron referidos por Mayoral
presentar manchas ‘café con leche’ a una edéxdbjetivo. Exponer las caracteristicas clinicasServicio de Neuropediatria. Servicio de Neuropsico-
media de 5 afios (1 mes a 14,24 afios). Se vasmaliticas y radiolégicas de un caso de NF{ledagogia. Hospital Dr. J Trueta. Universitat de
ré6 en un 63% retraso leve en el desarrolloon atireosis congénita y telarquia precoz. Sgirona. Girona.
psicomotor, y la macrocefalia estaba presentstudia un paciente con neurofibromatosis tipo
en un 76,9%. El 99% tenian manchas ‘café cdn(NF-1). Se describen las complicaciones ertroduccion.El fenotipo conductual del sin-
leche’, un 26,4% presentaba frecklig axilar ylocrinolégicas observadaSaso clinicoNifia drome de Willians se caracteriza por una comu-
un 12,6% inguinal. Un 17,4% tenia neurofibrode 19 meses de edad que remiten por retrasigacion lingliistica peculiarcocktail party
mas; un 16,6%, nodulos de Lysch; un 10,3%gsicomotor. Como antecedente familiar prespeech’caracterizada, a su vez, por un lengua-
glioma optico; un 20%, hamartomas, y ursenta padre con NF-1, como personales, retrgigoverbal de pronunciacién fonética, construc-
15,8%, una lesion 6sea. La neuroimagen fyssicomotor. Exploracién fisica: aspecto toscoion sintactica y semantica correctas, pero con
normal en un 38%. La anormalidad mas fremiembros cortos, hipertelorismo, microftal-un discurso intercomunicador interpersonal in-
cuente fueron areas hiperintensas enefi mia, raiz nasal hundida, numerosas manchasherente, por un fracaso en la pragmatica del
ganglios basales, tronco cerebral y cerebeltrafé conleche’y nédulos mamarios bilateralesazonamiento discursivo a que obliga la comu-
siendo la mayoria asintomaticos. No se encode 2 cm. Exploraciones complementarias: fumicacion interpersonal. Son catalogados de re-
tr6 correlacion entre la lesién en neuroimagecion tiroidea: T 1 mcg/dl, £1 ng/ml, TSH 665 trasados mentales con sus problemas de adap-
y el desarrollo psicomotor. Los PEV han sidancU/ml; gammagrafia tiroidea: ausencia déaciony autovalimientaCaso clinicoVarén de
muy Utiles en el seguimiento del glioma 6pticocaptacion; Rx esqueleto: himeros cortos cd8 afios con sindrome de Willians, que fue
corticales y metafisis ensanchadas; ausencia eealuado y tratado, en lo cognitivo, segun la
fusion de cuerpos vertebrales; torax en tondkoria PASS de la inteligencia y, en lo conduc-
Asimetria glutea con malformaciones Edad 6sea: 3 meses. TC craneal: cavidad porenal, segln un procedimiento humanista propio
vertebrales y lipoma medular subyacente cefdlica parietal. Test de Luforan: FSH 5 ybasado en el pensamiento rogeriano, el pensa-
. 31 mU/ml basal y pico; LH 4 y 8 mU/ml basalmiento ericksoniano y las técnicas neurolin-
R. Palencig, C. Hoyos, M.2L. Vega y pico, respectivament€onclusién.La aso- guisticas que basan su éxito en la comunicacion
#Servicio de Neuropediatria. Hospital Universitario.ciacion de NF-1 con atireosis congénita y telainconsciente.ResultadosA partir del perfil
Valladolid."Pediatria. Centro de Atencién Primaria. quia precoz es un hallazgo excepcional, aunqiRASS, obtenido mediante el DN:CAS, y con
Valladolid. se han descrito multiples complicaciones enddatervencién humanista se logré una lecto-escri-
crinolégicas relacionadas con este trastorrtora, de grado incipiente, de la que carecia des-
Objetivo.Presentar el caso de un paciente en Beurocutaneo. pués de intervenciones tradicionales durante afos.
que la inspeccion permite observar una asime- Asimismo, se logré un discurso comunicador
tria de pliegues gluteos que sirve de guia para el interpersonal mucho mas coherente con el hilo
diagnéstico de una malformacion vertebral yenotipo de sindrome de Angelman del discurso, al mejorar la capacidad de com-
patologia medular subyacentgaso clinico. asociado a alteraciones del cromosoma 18prensién de los significados, dotando a nuestro
Var6n de 11 meses que es remitido para estudio . paciente de una mayor capacidad de adaptacion
por haber apreciado una macrocefalia. Antecﬁ-‘- Garzg, M. Orerd, P. Castrg E. Garcid, g medio.ConclusionEsta experiencia supone
dentes familiares sin interés, hijo unico. Embavl-D- Lillo °, C. Lostau un argumento para la redefinicién del concepto
razo normal; parto por cesarea por sufrimienttDpto. de Neurologia PediatricdUnidad de de inteligencia, segln teoria PASS, y para el
fetal. Sonrisa al mes, sostén cefalico a los Genética. Hospital General Universitario Gregoriomanejo neuropsicopedagégico humanista de
meses, sedestacion a los 6 meses, manteniéfarafion. Madrid. los comportamientos personales. Lateoria PASS
dose en pie sin caminar. En la exploracion se entiende la intelkgencia como proceso, distin-
comprueba la macrocefalia (PC en percentfaso clinicoNifia que consulta a los 2 afios yguiendo los procesamientos: atencién, secuen-
superior al 97, peso en el 50 y talla en 10-25medio con fenotipo distinto al parental con pietial, simultaneo y planificacion.
mamila supernumerariaderecha, escoliosis lunstara, ojos azules y pelo rubio (padres de origen
bosacra de convexidad izquierda con asimetréaabe). Presenta rasgos dismarficos que inclu-
del pliegue intergliteo y adelgazamiento de Igen prognatismo, dientes separados, protritipoplasia cerebelosa congénita: cuatro
extremidad inferior izquierda. El estudio radiosién lingual, paladar ojival, microcefalia, occi-observaciones
I6gico encefalico es normal; malformacién verpucio plano, hipotonia, hiperreflexia, dedos ,
tebral lumbosacra, con médula descendida afilados y retraso mental grave. Existe ausenci Verdu, R. Cazorla. E. Zambrano, E. Sanz
lipoma intradural en L5 de 2 cm de diametrode lenguaje, marcha ataxica y rasgos autistagidad de Neuropediatria. Hospital Virgen de la
ComentariosLos defectos del cierre del tuboResultadosLa TC craneal, estudio de amino-Salud. Toledo
neural bajo, con su amplio abanico de posibilidcidos y acidos organicos, EEG y estudio oftal-
dades de expresioén, pueden sospecharse ennmalégico, son compatibles con la normalidadntroduccion.La hipoplasia (atrofia) cerebelosa
pocas ocasiones cuando no son abiertas porEglestudio citogenético de bandas G revela da®ngénita es un trastorno de presentacion auto-
hallazgo de anomalias visibles entre las que stineas celulares: el 40% corresponde a ursmica recesiva o esporadica con manifestacio-
destacables pequefios angiomas planos en zédamula cromosomica 46XX y el 60% restantenes clinicas de intensidad variable que incluyen:
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hipotonia, retraso del desarrollo motor y detl sindrome de cuello-lengua, cuyo origen paEncefalomalacia multiquistica: presentacion
lenguaje, ataxia no progresiva y retraso mentakce estar en una compresion de la segunda relinica y evolucion radiolégica de un caso

Casos clinicosSe presentan 4 nifios, que en loservical en el espacio atlanto-axoideo. Dada | ,

estudios de neuroimagen muestran una hipoplassencia de alteraciones articulares y la exidl-A. Martinez-Granerg B. Flores, M.

sia cerebelosa importante que afecta al vermigencia de adenopatias laterocervicales en a _|raIIe§ , M.I. Martin®, M. Temboury, A.

los hemisferios cerebelosos y sin alteraciondms casos, pensamos que“éstas podrian edi@nso’ L. Morend®
malformativas supratentoriales. En 2 casos sksempefiando un factor mecanico que propiServicios de Pediatrid.Servicio de Radiologia.

trata de hermanas con retraso motor, estrabismiase la aparicion del sindrome. C.M. La Zarzuela. Madrid.

y sindrome ataxico no progresivo, normocefalia

y retraso mental leve. Los otros 2 casos son Introduccion.Presentamos los aspectos clinicos
esporadicos y presentan alteracién motriz imJdn caso de hemimegalencefalia y neurorradiolégicos de un recién nacido a tér-

portante (gran incoordinacion y ausencia d ) . , mino con lesiones hipoxico-isquémicas graves
deambulacion), retraso mental profundo y mrR Lopez-Lafuentg P. Larripa, R.Ramire?,  jesde |a 35 semana de gestacién que desarrolld
crocefalia. Uno de ellos, fallecido en periodg: Ca@mpos-Castelf J. Careaga M. de  eyglutivamente una encefalomalacia multiquis-
neonatal, mostraba un trazado electroencefalg@ntos tica. Caso clinicoRN a término, tras embarazo
gréfico de tipo paroxistico (‘brote-supresion’).? Servicio de Neuropediatria. Hospital Universitariode curso normal hasta la 32 semana, cuando la
El estudio anatomopatoldgico de este caso rev@an Carlos. Madrid? Hospital Juan Canalejo. La madre presentd contracciones uterinas intensas,
|6 ausencia de capa granular interna, pérdida @erufia. sin metrorragia, duranteenos de 24 horas. Una
célwlas de Purkinje y disminucion de la pobla- ecografia a la 35 semana mostraba contenido
cién neuronal con gliosis en los ndcleos protubéatroduccion La hemimegalencefalia es una malhematico intraventricular y dilatacion triventricu-
ranciales y de los pares craneales. Los casmsmacion del desarrollo, causada por anomali¢er. En un control a la 36 semana era visible una
presentados son compatibles con la enfermedead los procesos de proliferacion y migraciémiperecogenicidad periventricular con pequefias
de Norman, o degeneracion primaria de la capgeuronal entre el segundo y quinto mes de gdssiones quisticas. La ecografia y RM realizadas
granular cerebelosa, si bien con distinta sevetacion. Puede presentarse aislada, asociadalanacimiento mostraban una evolucion de las
dad.ConclusionesAl igual que otros autores, otras alteraciones de la migracion neuronal lesiones, con quistes de gran tamafio. Asintoma-
consideramos dos formas clinicas de este trdermando parte de distintos sindromes neuroctieo al nacimiento, present6 posteriormente incre-
torno, una mas benigna (que padecerian 2 tineos. Clinicamente presenta epilepsia rebeldeento rapido del perimetro cefélico y sintomas de
nuestros casos) y otra mas grave que cursa getraso mental y alteraciones motor€aso HTIC que se normalizaron tras colocacion de
microcefalia y crisis convulsivas y que tiene urlinico. RNT varén de PAEG, primer gemelovélvula a los 15 dias de vida. Con 3 meses
alto indice de mortalidad precoz. No esta clar¢gPC: 35 cm). Embarazo controlado, curso nomdnicamente presenta una discreta hipotonia axial
sin embargo, si se trata de dos intensidades meal; parto por cesarea; Apgar: 8/9. Exploracidnon desarrollo psicomotor normBiscusionLa
afectacion de una misma enfermedad, o de sii-nacimiento normal excepto asimetria faciaHIPV grado IV y la encefalomalacia quistica son
dromes distintos que tienen en comin solamenatecedentes familiares: hermano gemelo sanconsecuencia de agresiones hipoxico-isquémicas
la alteracion patolégica cerebelosa. Evolucién. Retraso psicomotor constante. A lograves habituales en grandes prematuros y gene-
2 meses y medio presenta una crisis tonigalmente consecuencia de complicaciones posna-
flexora, de 1 min. de duracion, que se repititales como insuficiencia respiratoria o inestabili-
Sindrome cuello-lengua. A proposito de varias veces; se inicia tratamiento con fenobarkitad hemodindmica; sin embargo, su presentacion
dos casos de comienzo juvenil tal. PC: 43,5 cm (>2 DS). Desde entonces presentraltero es infrecuente. Consideramos este caso
. ; ; ta crisis generalizadas tonicas o tonico-clonicate interés ya que, salvo la amenaza de parto
M.L. Carrasco-Marina, M. Vazquez-LOpez,con parpadeo, de 5 min. si son afebriles 0 de 20 mprematuro, ningdn otro factor susceptible de

A. Arregui-Sierra si son febriles; asi como crisis parciales simplesusar lesiones tan graves ha podido ser identi-
Servicio de Pediatria. Hospital Severo Ochoaizquierdas de 1 min. y ausencias. Desde que feado. Ademas, podemos observar la evolucion
Leganés, Madrid. afadio al tratamiento vigabatrina y &cido valproiradiolégica desde etapas precoces.

co, tiene una crisis trimestral. CD< 30 a los 2 afios
Objetivo. Llamar la atencion sobre una causg medio. PC: >2DS. Asimetria facial y craneal
poco conocida de cefalea y algia cervical: @émportante; empatia electiva; hemianopsia iZRomboencefalosinapsis: a propésito de dos
sindrome cuello-lengua, que es una rara entjuierda, monoparesia miembro superior izquiecasos
dad que consiste en una compresion de ¢, sedestacion voluntaria, rotacion +, méculE . .
segunda raiz cervical en el espacio atlantorejila izquierda. Estudios. Analitica sistemati-F: SutierreZ, E. Lopez-LgsﬁbJ. Bueng, D.
axoideo, en relacién a movimientos bruscos deh, serologia virica y PEV fueron normales \lOnso-MartineZ, A. Mufioz’, F. Mateos
cuello, que cursa con parestesias en una her@ariotipo, fallo cultivo. Exploracion oftalmolé- @ Servicio de Neurologia InfantiP Servicio de
lengua. Casos clinicos. Hemos estudiado adica OD, papila blanquecina. Dermatologia: mé&adiodiagnéstico Infantil. Hospital 12 de Octubre.
pacientes (un varén de 13 afios y una nifia dela en mejilla izquierda. (¢nevus epidérmico?Madrid.
11), ambos deportistas, que referian episodid&\C: agenesia del cuerpo calloso; lipoma inter-
de dolor e hipoestesia occipital de minutos deemisférico; colpocefalia; lisencefalia hemisféintroduccionLa romboencefalosinapsis es una
duracion, desencadenados con los movimieniea derecha; plagiocefalia. RM: anomalia da leara malformacion congénita de fosa posterior
tos bruscos del cuello, que en ocasiones s@gracion neuronal con hemimegalencefaliague consiste en agenesia del vermis y fusion del
acompafiaban de parestesias en la lerigea. paquigiria, heterotopia en banda derecha, ageicleo dentado, de hemisferios y pedinculos
sultadosLa exploracion neuroldgica fue rigu- nesia parcial del cuerpo calloso, lipoma deterebelosos. Se asocia hidrocefalia y anoma-
rosamente normal en ambos. Los dos presentaterpo calloso y malformacion de fosa postdias supratentoriales que se relacionan con la
ban adenopatias en las cadena yugulares. 18#, heterotopia cortical del cerebelo. EEG: comedad gestacional en el momento del insulto
realiz6 estudio radiolégico simple de la columplejos trifasicos. Tratamiento: vigabatrina, acisobre el desarrollo del tubo neural. La clinica es
na cervical asi como RMN cerebral y medulado valproico y fenobarbitalConclusionesEl  variable desde casi la normalidad al retraso
gue no demostraron alteraciones éseas ni d€EG no varia independientemente del grado aeotor, trastornos de la marcha y equilibrio y
SNC ni periférico. Se constato la existencia deontrol de crisis. En nuestra experiencia la asafectacion intelectual, siendo frecuente la au-
adenopatias, que en el caso del nifio fueramcion VGB+VPA ha sido Util con aceptablesencia de signos cerebelog0bjetivo.Presen-
sometidas a estudio de puncién aspiracion caontrol clinico pero con persistencia del trazadmmos 2 nuevos casos de esta rara malforma-
el resultado de inflamacién inespecifiGon- anormal. La hemisferectomia es una alternativadn de la que s6lo hay 24 casos documentados.
clusionesCefaleas occipitales breves desencayue debe indicarse precozmente si no hay coBasos clinicos. Caso Yaron de 2 meses que
denadas por movimientos cervicales bruscospl eficaz de las crisis, previo estudio neurofieonsulta por turricefalia, hipotonia axial y au-
gue se acompafian de cervicalgia y parestesiisldgico preoperatorio minucioso que excluyaencia de fijacion y seguimiento ocular y cuya
en una hemilengua, deben hacernos sospeckhorigen de crisis en el hemisferio normal. RM es compatible con romboencefalosinapsis.
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A los 3 meses adquirid fijacion con seguimienHospital Infanta Margarita. Cabra, CérdobaDpto.  ble con una neoplasia rapidamente faalso
to incompleto y tendencia a equino; a los @e Pediatria. Hospital Reina Sofia. Cérdoba.  clinico. Presentamos el caso de una nifia de 6
meses presenta estrabismo, ROT vivos bilate- meses de edad, afecta de linfohistiocitosis hemo-
rales y discreta hipertoni@aso 2.Varén de 3 Introduccion.La displasia septo-Optica o sin-fagocitica familiar que, en tratamiento por una
meses que consulta por microcefalia y retrastrome de Morsier es un raro sindrome malforecidiva, comienza de forma subita con un cuadro
psicomotor; a los 10 meses, espasticidad smativo, habitualmente esporadico, caracterizale depresion del nivel de conciencia y parada
sedestacion y a los 30 meses, hipotonia axialp por una hipoplasia de los nervios Opticosespiratoria que requiere maniobras de reanima-
hipertonia MMII, ausencia de sedestacion y dasociandose de forma inconstante una agenesiadn cardiopulmonar. Se evidencia por técnicas
lenguaje.ConclusionesLa romboencefalosi- del septum pellucidum y disfuncién hipo-de imagen la existencia de infarto hemorragico en
napsis es una de las malformaciones de fos#lamo-hipofisaria. En ocasiones se han obsest territorio de la arteria basilar. Fallece a las 72
posterior que presenta signos cerebelosos, p@do defectos del cuerpo calloso, esquisencheras de evolucion y se realiza estudio necropsico
lo que ante trastornos del tono, postura y coofalia y anomalias esqueléticas. La presencia dgie confirma el diagnostico.
dinacién de movimientos, debe sospechardeterotopias es excepcional y se han relaciona-
este cuadro que se diagnostica por RM. do con el denominado sindrome de Gruner,

donde se observan también microgiria y porerietus en lainfancia: displasia fiboromuscular

cefalia.Caso clinicoVaron de 12 afios de edad .
Displasia septo-ptica: diagnéstico y que consulta por presentar una crisis hemiclorzL: Gallardo, C. Navas, L. Gémez, M.
evolucién en ocho pacientes ca izquierda, de varios minutos de duracienViartin, C. Ruiz, C. Gonzalez
. . , Antecedentes familiares sin interés, y entre ldsospital Universitario Rio-Hortega. Valladolid.
S. Quijano-Roy, U. Barcik, A. Fernandezyersonales debemos sefialar que durante el pri-
Jaen, |. Pascual-Castroviejo mer mes del embarazo la madre se realizé varigroduccién. Patologia vascular sistémica poco
Servicio de Neurologia Pediatrica. Hospitalradiografias. Parto normal. Nistagmus bilatgrdtecuente, con alteraciones del musculo liso y
Universitario La Paz. Madrid. congénito; retraso mental ligero. Exploracion dégjido fibroso y elastico en arterias de pequefio y

peso, tallay PC fueron normales en P-75. Faciesediano calibreCaso clinicoNifia de 8 afios que
Objetivos.Se presentan 8 casos de defectdspopsiquica, torpeza motora. Ojos: nistagmusggresa por paralisis facial y hemiparesia izquier-
congénitos de linea media con diferentes grgendular con bloqueo parcial en posicion primada de predominio braquial. Sin antecedentes de
dos de displasia septo-6ptica, entidad que puea de la mirada; ambliopia organica; Apo- interés. Las constantes, los datos analiticos de
de asociar alteraciones dismoérficas, visualesptasia parcial de ambas papilas, con imagen degencia y la TAC craneal sin contraste no mues-
hipotalamo hipofisariaf?acientes y métodos. doble contorno. Estudios complementarios: Efman alteraciones significativas. En el EEG se
Cuatro varones y 4 mujeres. Se revisaroFAC y RMN cerebral se aprecia hipoplasiaprecia lentificacion del hemisferio derecho. Pun-
datos"clinicos, bioquimicos, metabdlicos, ddilateral de los nervios 6pticos, ausencia deion lumbar, normal. Anticuerpos IgG e IgM
neuroimagen, electrofisioldgicos, genéticos geptum pellucidum y heterotopia nodular subenticardiolipina, negativos. Acido lactico y pi-
la evolucién de 8 de los 12 pacientes diagnogendimaria frontal derecha, que protruye en laivico en sangre, normales. Fondo de 0jo, normal.
ticados en nuestro servici®ResultadosEl luz ventricular. Tallo hipofisario normal. He- La RNM demuestra lesiones en hemisferio dere-
inicio de la sintomatologia fue en los primerosnograma y bioquimica sanguinea normal. E€ho a nivel de ganglios basales. Angiografia cere-
meses en todos los pacientes salvo uno cuytedio hormonal normal. EEG en vigilia: nor-bral digital refleja oclusién segmentaria de arteria
diagnostico se hizo de forma casual por umal. Evolucion: posteriormente presentd treserebral media derecha en su segmento medio; a
traumatismo craneoencefélico. Clinica: microerisis similares a la primera, consiguiéndose elvel de carétida interna derecha supraoftalmica
cefalia congénita en 4 pacientes; dismorfia enebntrol critico con valproat€onclusionesLa se observa contorno irregular con estenosis y
pacientes, (labio leporino en 2); espasticidad afisplasia septo-Optica ocasionalmente se asestrechamientos arrosariados, sugestivo de dis-
3 pacientes; hipotonia y retraso psicomotor ecia a retraso psicomotor y crisis epilépticagplasia arterial a dicho nivel. Inicia tratamiento con
6 pacientes; crisis comiciales en 5 paciente§uando existe normalidad endocrina, estas mAAS, que es sustituido por nicardipino progresi-
(hipsarritmia en 2); alteraciones visuales en Bifestaciones suelen relacionarse con la prgamente. Comienza rehabilitacion, recuperando
pacientes; diabetes insipida en 2 pacientesencia de otras alteraciones de la linea medigoco a poco la motilidad en hemicuerpo izquier-
alteraciones EEG en 6 pacientes; retraso meten importantes anomalias de la migraciédo, quedando hemiparesia residual. En una revi-
tal pronunciado en 5. Neuroimagen: afectacioneuronal y, excepcionalmente, como en nuesion posterior se realiza RM angiogréfica, con
de septum pellucidum y cuerpo calloso etro enfermo, con la presencia de heterotopiasnagen de hiperplasia fiboromuscular en carétida
todos, defectos de migracion en 3. Otros defec- interna derechaConclusionesAun siendo una
tos asociados: hipoplasia de vias épticas, ven- patologia excepcional en nifios, la displasia fibro-
triculomegalia, atrofia cértico-subcortical, quisinfarto de la arteria basilar secundario a muscular cerebral ha de ser incluida en el diagnés-
te aracnoideoy estenosis de acueductodieSil linfohistiocitosis hemofagocitica familiar. tico de los accidentes cerebrovasculares en la
ConclusionesDebe sospecharse la presenciA proposito de un caso infancia. A pesar de las técnicas diagnésticas no
de displasia septo-Optica en pacientes co . . invasivas, la angiografia esté indicada en los casos
dismorga de Iinga mgdia tipo Eendidura IaR Iceta’, M.2E. Yold#, J. Mollr;aa, M. de ictus sin etiglogia evidente.
bial/palatina o hipo/hipertelorismo. La reper>adaseta-liurdoz 1. Mondela’, I.G.
cusién neurolégica cubre un amplio abanicd>urtubay’, F. Garcia-Bragado
siendo mas grave cuando el inicio es precozServicio de Neuropediatria®Servicio de Anticuerpos anticardiolipina en neuro-
Una vez diagnosticado es necesario estudidtgeurofisiologia Servicio de Anatomia Patolégica. pediatria
via visual, defectos hipotalamo-hipofisarios yHospital Virgen del Camino. Pamplona. , o
vigilar aparicion de cprisis. Los epstudios déH P ’ P A. Canovas, J. Juan, M.J. Jiménez-Ayala, S.
neuroimagen, especialmente la RMN, son adntroduccién La patologia vascular en la infanciaP ©ns: A. Bataller, S. Peris
tualmente muy precisos en la definicion de lass poco frecuente fuera del periodo neonatal. MNeuropediatria. Hospital Universitario Dr. Peset.
alteraciones intracraneales. etiologia mas habitual suele estar relacionada cbalencia.

trastornos cardiovasculares e infecciones. En cuan-

to a la localizacion, es el territorio dependiente d®bjetivo. Estudio descriptivo de nuestra expe-
Displasia septo-Optica con heterotopia la arteria carotidea el generalmente implicadaiencia en pacientes neurolégicos con anticuer-
nodular y crisis epilépticas parciales siendo excepcional el hallazgo de los infartos guos antifosfolipido.Materiales y métodosSe
tronco cerebral. La linfohistiocitosis hemofagofevisan de forma retrospectiva los casos con
c h A - citica familiar es una enfermedad caracterizadmticuerpos antifosfolipido positivo en pacien-
A. Arjona-Padilld, C.R. Sanchez-RIiCoA. 1514 proliferacion de células del sistema mondes de IapConsuIta de N%urogediatria degde enero
Collantes-Herrerg G. Mascort-Vaca nuclear fagocitico sin signos de malignidad histadel 95 hasta enero del 97. Durante este tiempo se
3Servicio de Pediatrid.Servicio de Oftalmologia. logica, pero cuya clinica y evolucion es compatiidieron estos anticuerpos en todos los pacientes

R. Camino-Le6A E. Fernandez-Rometo
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en los que se sospechaba que estuvieran elelva-evolucion fue favorable con normalizaciérvoca el desarrollo de hematoma intramural, con
dos por sus antecedentes o sintomatoldga. clinica, radiolégica y analitica, sin secuelas pogstenosis de la luz y trombosis con complica-
sultados Se han encontrado 31, 19 nifios (61%feriores.ComentariosEl empiema subdural es ciones embdlicas. El diagnéstico precoz es
y 12 nifias (39%). Los antecedentes familiaraga complicacion infrecuente, pero posible, desencial, disponiendo de técnicas invasivas (ar-
son cefalea en 10 casos (32%), convulsiones grfiecciones paranasales, como la sinusitis dariografia) o no invasivas (angio-RM, Eco-
9(29%), abortos en 1 (6%) y madre con anticuenuestro paciente, que debe de ser tenida dappler TSA).Casos clinicosgCaso 1 Nifio de

pos positivos en 1 caso (3%); los personales sonenta si aparecen manifestcciones neurolégich8 afios que sufre mientras juega al futbol
embarazo perinatal patoldgico (metrorragiagjomo convulsiones, afectacién del nivel de coreuadro de cefalea, afasia, hemiparesia e hipoes-
en 2 casos (6%) y desarrollo psicomotor alteradiencia o déficits neuroldgicos focales. Las técntesia derecha con fluctuacion clinica hasta la
en 10 (32%). En cuanto a la sintomatologiaas radiolégicas disponibles en la actualidad penstauracion definitiva. En Eco-doppler TSA
neuroldgica encontrada fueron cefalea en 18iten un diagndstico de certeza ante la sospecba objetiva trombo y diseccion de carotida
casos (42%), convulsiones en 9 (30%), alteraliagnostica, facilitando un rapido tratamiento quterna izquierda inmediatamente después de

cién en el lenguaje en 6 (19%), retraso psicomgermite una supervivencia sin secuelas. la bifurcacién, diagnéstico apoyado por RM.
tor en 6 (19%), pérdidas de conciencia en 2 (6%), Caso 2.Nifia 9 afios que sufre mientras juega
terrores nocturnos en 2 (6%) y 1 (3%) de cada en la piscina cuadro de afasia y hemiparesia
uno de los siguientes: tics mas ansiedad, fobinfarto lacunar en pediatria secundario a derecha con facial central derecho y empeora-
polimiositis y pardlisis facial. Los diagnésticosdeporte de riesgo miento progresivo en las primeras 24 horas
finales fueron jaqueca en 8 casos (25%), epilep- ., ., asta la instauracion completa. Eco-doppler
siaen 11 (35%), PCl en 2 (6%), retraso psicom%- Canovas, J. Juan, M.J. Jiménez-Ayala, 35 normal, la RM muestra diseccién caroti-
tor en 2 (6%), pérdida de conciencia sin tipifical O"S: A- Bataller, M. Estivalis dea izquierdaCaso 3.Nifio de 18 meses

en 2 (6%) y un caso (3%) de los siguienteNeuropediatria. Hospital Universitario Dr. Peset. intervenido de labio leporino y paladar hendido
diagndsticos: esclerosis mesial, autismo, Tow‘alencia. (con hiperextension del cuello). Tras la inter-
rette, Landau Fletchner e hiperactivid&hn- vencién presenta coma grado Il y edema de
clusionesLa frecuencia de anticuerpos antifosintroduccion.Los infartos lacunares represenpapila. Un TAC urgente mostré colapso de IV
folipido positivos nos indica la necesidad dé¢an el 25 % de los accidentes vasculares ceneentriculo con hidrocefalia aguda triventricu-
estudiar estos anticuerpos en relacion con kxales, siendo muy raros en la infancia. Skar e imagen de hinchazén de hemisferios cere-
neurologia. describe un caso infantil de multiples infartodbelosos. Se postula como causa del cuadro la
cerebrales de tipo lacunar con minima sintomaliseccion vertebralConclusion A pesar de la
tologia y causa deportiv&aso clinicoVarén baja frecuencia de la patologia vascular en la
Empiema subdural como complicacion de de 12 afios y medio que acude porque desidancia, debe sospecharse diseccion arterial,
sinusitis hace un mes tiene dolor de cabeza y maredsponiendo en la actualidad de RM y angio-
. cuando hace ejercicio. Este verano haciendo &M como técnicas vélidas para su diagndstico
R. Palencia, C. Hoyos concurso de inmersién, cuando salié, comenzdseguimiento.
Neuropediatria. Hospital Universitario. Valladolid a vomitar, se mare6 y estuvo durmiendo duran-
te casi 10 horas. Desde entonces ha presentado
Introduccion El empiema subdural es una infeccefalea intensa en dos ocasiones mas, acompacidente vascular cerebral y hemiplejia
cion, potencialmente letal, del espacio situad@dndose de nauseas y pérdida de vision en umguda en relacion con enfermedad de
entre la duramadre y la aracnoides que suedeasion. Los padresy él relacionan la apariciddoya-Moya
originarse por propagacion desde un foco préxée la sintomatologia con el ejercicio. Antece-, ; o . .
mcg por in?ecc?c’)npdg una coleccién subdl?ral dentes personalesgsin interésyj/entre los familli—é- Breton-Pefig J. Gomez-Sirverif R.
por complicacion de una meningitis y, excepciores, madre y abuela materna con jaqueca. EXAMOS-Prats, V. MartfpJ. Hernandez A.
nalmente, por una diseminacion hematégenaptoracién. Fondo de ojo normal. Tension arteridhlayon-Fumerd
partir de un foco distant€aso clinicovaron de  120/70. ROT normales, exploracion neurologiéDpto. de Pediatria’Servicio de Radiologia.
9 afios con somatometria normal y antecedeniess con tono y movilidad normal. EEG normal®Servicio de Neurologia. Hospital Universitario
familiares y personales negativos. Tres dias aAnalitica normal. Ecocardiograma Doppler denNtra. Sra. de Candelaria. Sta. Cruz de Tenerife.
tes del ingreso comienza con cefaleay fiebre, #® de la normalidad, radiologia de térax y
diagnosticado de rinofaringitis e inicia trataabdomen con ECO abdominal normal. RMNntroduccion.Los accidentes vasculares cerebra-
miento con amoxicilina y antitérmicos. Por pereon porencefalia que afecta a hemisferio cerées son raros en la infancia y suelen estar relacio-
sistir el cuadro clinico, se efectla radiografia deeloso izquierdo, infartos isquémicos en peaados con patologia malformativa. La enferme-
senos, que evidencia una sinusitis frontal. Dafinculo cerebeloso derecho, troncoencéfalodad de Moya-Moya es una alteracion especifica
dias después ingresa por presentar un episodimbos talamos. Angiorresonancia normal dde la vasculatura cerebral, con manifestaciones
de hipotonia, desviacién ocular, pérdida de cowarétida, vertebrales, basilar y arterias cerebrangiograficas muy caracteristic&aso clinico.
ciencia, sin hallazgos en la exploracion fisica. Bes. Evolucion. Se aconseja no realizar ningUNifia de 8 afios, sin antecedentes de interés, que
los dias inmediatos la edéa aumenta, aparecerejercicio violento y desde entonces desaparepeesentd una crisis convulsiva ténico-clonica de
vomitos, se observa una disminucion de la fuerza sintomatologiaConclusion.Los infartos la- hemicuerpo izquierdo seguida de hemiplejia y
en lado izquierdo, con borrosidad papilar. Estieunares son raros en la infancia y puede que sesrélisis facial izquierdas. La realizacion de mul-

dios complementarios. En sangre se aprecia leal-primero descrito debido a deportes. tiples examenes complementarios para descartar
cocitosis con desviacion izqukerda y aumento de procesos infecciosos, alteraciones metabdlicas,
la VSG (105 mm). LCR (obtenido por drenaje conectivopatias, procesos hematolégicos o trom-
quirdrgico), abundantes piocitos, con hiperproBiseccion arterial en la infancia: pre- bo-emboligénicos y los hallazgos de las técnicas
teinorraquia (3,04 mg/dl), hipoglucorraquia (4Gentacion de tres casos diagnosticas de imagen (TAC y angiografia selec-

mg/dl), Nome y Pandy: ++++, y aparece en %I_| , . iva), llevaron al diagnostico de infarto cerebral
cultivo un Streptococcus pneumoniaBn el . Ez’ul_eno'PFergort?,or’rDz- ';Aerﬁizr;'\iar&nﬁzvz ecundario a enfermedad de Moya-Moga-
EEG se advierte enlentecimiento de la actividag®P€Z-Las0, F. Gutierrez-Martin, A. MUNOZ,mentariosLa enfermedad de Moya-Moya es una

de base, mas marcada en regién témporo-parietal Mateos-Beato patologia cerebrovascular poco frecuente, de etio-
derecha. En la radiologia (TC-RM), inicialmen-Servicio de Neurologia. Hospital 12 de Octubrelogia aun desconocida, que debe incluirse dentro
te se apreciaron zonas de hipodensidad en I6adrid. de las causas de accidente cerebrovascular entre
los frontales ¢ encefalitis?, con aparicién poste- la primera y segunda década de la vida. Su diag-

rior de colecciones subdurales en lado derechdntroduccién.La incidencia de infarto cerebral néstico se realiza mediante arteriografia cerebral,
hoz del cerebro. Se trat6 con drenaje quirdrgicmfantil es 2,52/100.000 hab/afio, siendo la diprueba fundamental, aunque se deben descartar
con antibioterapia (vancomicina, cefotaxima yseccion carotidea o vertebral una patologia a¢ros procesos implicados en la aparicion de
metronidazol), junto a fenitoina y corticoidesfrecuencia creciente. La diseccion arterial prasquemia o infartos cerebrales.
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Revision de nueve casos de esclerosisios), de edades comprendidas entre los 3 y I6oncavidad del genu del cuerpo calloso en
multiple en la edad pediatrica 22 afios (media= 10, desviacion estandar= 5,8studios ultrasonograficos neonatales
. . . o El 79% de las infiltraciones fue en miembrog Variante de la normalidad?
J. Alarcon-Alacid, J.J. Garcia-PefiasS. jnteriores y el 21% en superiores. El 79% d
Menma—Bar‘tojomé L.G. Gutlerrez-SpIarFa los casos eran espasticidades puras, el 10, y,Carratala, M. Moya
M.V.G. Garcia-Calvg, J. Ramos-Lizamfa gistonias y otro 10,5% cuadros mixtos. UrBervicio de Pediatria. Hospital Universitario San
M.L. Ruiz-Falc& 31,6% eran diplejias, un 26,4% hemiplejiasjuan. Alicante.
#Unidad de Neuropediatria. Hospital San Rafaelun 21% tetraplejias y otro 21% monoplejias.
Madrid. ®Seccién de Neurologia. Hospital NifioEn el 70% de los casos se pretendia mejorarlfgroduccion.Las disgenesias del cuerpo calloso
Jesus. Madrid.Unidad de Neuropediatria. Hospital funcion y en un 64,5% se consigui6; en ¢ICC) se relacionan con cuadros clinicos de im-
Torrecardenas. Almeria. 79%, la posicion y se logro en un 89%; en glortantes manifestaciones neurologicas, si bien
23%, la higiene y se alcanz6 una mejoria de ke han descrito anomalias del mismo cursando
Objetivos.Estudio de la evolucién natural demisma en un 80%, y en un caso el objetivo, gusn normalidad clinica, lo que hace que el estudio
la esclerosis multiple (EM) en la edad pediéera aliviar el dolor, se consigui6. En términosle las variaciones morfolégicas del CC siga
trica. Pacientes y métodofevision retros- generales el 83,3% de los casos mejoraron, séndo de gran interés. Por lo expuesto se descri-
pectiva de las historias clinicas de 9 pacientds},3% permanecieron igual y el 2,4% empedsen los hallazgos de estudios ultrasonogréficos
menores de 18 afios de edad, diagnosticadastemporalmente. Los resultados fueron meen los que el CC presenta una concavidad inusual
de EM entre enero de 1989 y"marzo de 199%res en los pacientes espasticos que en les la region del gentPacientes y métodoSe
En todos los casos se analizan: edad, sexdistonicos (p< 0,05) y en miembros inferioresevisan 16 estudios ecograficos procedentes de
debut clinico, semiologia neuroldgica inicialque en superiores. Por grupos musculard® pacientes que representan el 2,5 % de una
y evolutiva, pruebas complementarias (hamejoraron: pronadores (p< 0,05), aductorgsoblacion de 485 nifios estudiados entre los afios
llazgos licuorales, neurofisiolégicos y de neufp< 0,001), flexores de la rodilla (p< 0,001) y93-97, y que presentaron la anomalia que se
roimagen) y evolucion. En todos los pacientegemelos (p< 0,01). También hubo mejoria edescribe. Se utiliza sistema doble eco-Doppler
se realizaron: EEG, TC e IRM craneales, pdas escalas de marcha (p< 0,001) y bipedestterling Philips) con sonda de cufia de 5 MHz.
tenciales evocados visuales y auditivos, purtion (p< 0,001)ConclusionesLa toxina bo- Se define como existencia de la anomalia la
cion lumbar, estudios de permeabilidad deulinica mejora la espasticidad con escasispresencia de algin grado de concavidad hacia

barrera hematoencefalica y de secrecién imos efectos secundarios. arriba del CC y de las ecoestructuras que lo
tratecal de inmunoglobulinas en suero y LCR. envuelven.ResultadosCuatro pacientes ingre-
Para el diagnéstico de EM se aplicaron los saron por asfixia leve de los que uno presentd

criterios de PoseResultadosSiete pacientes Valor del perimetro cefalico en nifios con taquipnea transitoria. En tres ocasiones fueron
son mujeres y 2 hombres. Las edades al diaghcefalopatia hipéxico-isquémica y su observaciones por cesareas, de las que una se
néstico se hallaban comprendidas entre losr2lacién con la paralisis cerebral infantil  complicé con otro cuadro de taquipnea transito-
y los 17 afios. La semiologia neuroldgica ini- . . ria. En dos casos aparecio exploracion neuroldgi-
cial inclufa mielitis transversa aguda (2 caf- Carratald J. Cacmplstdi, F. MartineZ, 5 (+) vy en tres los estudios se hicieron en
sos), hemiparesia aguda (2 casos), sindrorhe P99, M. Iriondo screeningen pacientes ingresados por motivos
cerebeloso (2 casos), neuritis 6ptica (1 casd)Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Sansociales. Los hallazgos ecograficos ademas del
hemisindrome sensitivo (1 caso) y encefalaluan. Alicante® Servicio de Neurologia. Hospital descrito fueron: quiste del septum pellucidum (1
patia aguda (1 caso). Siete pacientes presensant Joan de Déu. Esplugues de Llobregataso), hemorragia unilateral del plexo coroideo
ban una EM clinicamente definida y en los Barcelona‘Servicio de Pediatria. Unitat Integrada (1 caso), hiperecogenicidad periventricular asi-
restantes, se trataba de una EM definida pétospital Clinic-Sant Joan de Déu. Barcelona. métrica (1 caso) y aumento del espacio subarac-
laboratorio. Ocho casos evolucionaron como noideo (1 caso). En cuatro ocasiones existié con-
una forma en brotes con remisiones y exacelmtroduccion.La presencia de microcefalia esrol ecogréafico a corto plazo sin que existieran
baciones y s6lo un paciente presentd una fauna caracteristica clinica bastante comin dmmbios en su apariencia. En un caso el control a
ma crénica secundariamente progrest@an- los pacientes con encefalopatia hipéxico-idargo plazo mostrana normalizacion del aspec-
clusiones.La EM infantil es una enfermedadquémica (EHI), a menudo asociada a los efets del CC. El estudio de las variables eco-
heterogénea en su presentacion clinicay entms a largo plazo en el desarrollo del SNCDoppler habitualmente analizadas en estos pa-
curso evolutivo. En nuestra serie, destaca €lbjetivo.Nos hemos planteado seguir la evoeientes se situd en el rango de la normalidad
debut clinico por debajo de los 5 afios en uncion del perimetro cefalico (PC) de una(velocidad sistélica= 0,29+0,052; velocidad
33%, y la presencia de una forma cronicpoblacion de recién nacidos afectos de EHIdiastolica= 0,105+0,015; indice de resistivi-
secundariamente progresiva (situacién exceptentar relacionarlo con la evolucién, erdad= 0,62+0,11)ConclusionesLa concavidad
cional en la edad pediatrica). especial con la aparicién de secuelas motatel genu del CC no parece representar riesgo de
ras. Pacientes y métodosSe estudian 82 patologia neonatal asociada, dada la normali-
pacientes con diagnéstico de EHI segln ladad de los hallazgos morfolégicos acompafian-
Toxina botulinica y espasticidad criterios de Sarnat y Sarnat, de los que 1tés y la levedad de la patologia que indica la
fallecen en el periodo neonatal y 66 somealizacion del estudio. No obstante, estaria

B. Martinez-Menéndez, J.J. Balseirogeqyidos durante periodos comprendiddadicada la realizacion de mas estudios para

Gomez, F.J. Martinez-Sarries, C. Fontans,ire 3 meses y 7 afios. Los métodos utilizaentrastar la tendencia a la normalizacion detec-

Tirado, A.B. Pinel, F. Alonso-Frech, A.qos fueron cohorte retrospectiva con célculada en un caso.

Rueda-Marcos del riesgo relativo (RR) de presentar la para-

Unidad de Neuropediatria. Servicio de Neurologialisis cerebral infantil (PCI) con PC inferiores

Hospital Universitario. Getafe, Madrid. al del mejor punto de corte (Pto.c) de la curvkloppy infant en gemelos por uso de
COR de sensibilidad/especificidad (Se/Es) benzodiacepinas maternas

Objetivo.La toxina botulinica se estad comenpara los PC situados por debajo de las -2 D . . .

zando a usar como tratamiento local de I&<-2a) (G. Nelhaus, 1968) para cada periody Gonzalez de Dios, M. Moya, F. Carratala-

espasticidad. Con el presente trabajo se prée edad (Tabla I)ConclusionesEl desarro- Marco

tende evaluar su utilidaBacientes y métodos. llo deficiente del PC durante el periodo d®pto. de Pediatria. Hospital San Juan. Alicante.

Se evallan los resultados del tratamiento locakguimiento descrito aumenta el riesgo de

intramuscular con toxina botulinica. Se emdiagnosticar PCI entre los pacientes con EHIntroduccion.Es frecuente el uso de diacepam

plearon la fi para variables cualitativas yEl desarrollo anormal del PC en nifios cofDZP) en obstetricia, principalmente para el

ANOVA para cuantitativas (p< 0,05Resul- EHI hasta 4 afios, puede no ser detectado poatamiento farmacoldgico de apoyo de la ame-

tados. Se analizaron datos de 57 miembrogener la mayoria dsus valores dentro del naza de parto prematuro y la enfermedad hiper-

infiltrados en 19 pacientes (10 niflas y 9 nirango de la normalidad. tensiva del embarazo. Pero son infrecuentes los
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efectos secundarios en el recién nacido, Iaicio y de diagnéstico de la EC fueron losUtilidad del blink reflex en la patologia
mayoria de los cuales son de tipo menor (depr#0,62+8,32 y 25,68+22,88 meses sin que existeuropediatrica de tronco cerebral.
sién posparto) y algunos mayores (teratogéngesen diferencias entre estos datos y el inicio destudio en 13 pacientes

sis en el primer trimestre de gestacion y sindréa marcha y el nivel cognitivdDiscusion.Se .
me de abstinencia ftoppy infanten el tercer observa un claro retraso en la adquisicién de 1S _BIanco-Fuentes. E. Lopez-Laso. S.
trimestre).Casos clinicosEmbarazo gemelar hitos madurativos de los pacientes con EQUijano-Roy. S.I. Pascual Pascual, I.
complicado con amenaza de parto prematurogmparados con el grupo control y con otragascual-Castroviejo

en tratamiento con ritodrine y DZP (5 mg/8 h)eries (estudio Llevaribenver Developmental Servicio de Neurologia Pediatrica. Hospital
en el Ultimo mes de gestacion. Parto eutécicoScreening Telt Este retraso no tiene relaciénUniversitario La Paz. Madrid.

las 35 semanas: primer gemelo 2.600 g de peson la edad de inicio o de diagndstico de la EC,

y Apgar 8/9, y segundo gemelo 2.500 g de peso con el futuro desarrollo intelectual. Serialntroduccion.El blink reflexconsiste en la esti-

y Apgar 8/10. Hipotonia generalizada con abgor tanto, una asociacion intrinseca en la que mlulacion eléctrica del nervio supraorbitario y
licion de reflejos arcaicos y patron de neurodesarrollo motor temprano retrasado, especiakcogida de 2 respuestas en el masculo orbicular
conducta anémala, muy llamativo durante lomente de la marcha, formaria parte del amplide los ojos. Hay un componente R1 precoz que

primeros 5 dias de vida. En las pruebas compleertejo sintomatico de la EC. representa la via pontina directa (velocidad de
mentarias realizadas (analitica, bacteriologia, conduccion trigémino-facial) y una respuesta
neuroimagen, estudios electrofisioldgicos, ca- R2 bilateral correspondiente a las vias pontobul-

riotipo) se descartan las principales causas @rusas papilares: etiologia a considerar bares directa y cruzad@bjetivos.Destacar la
hipotonia neonatal. Los antecedentes perinatan el diagndstico diferencial del edema de utilidad de esta técnica no sélo en la patologia
les y su presentacién simultanea en ambgspila periférica trigémino-facial, sino también en la de
gemelos nos hizo sospechar una causa farma- , - tronco. Correlacionar hallazgos neurofisiol6gi-
colégica al segundo dia; niveles de DZP mate§ Roldan-Aparicio, M.D. Lluch, M.L.L. ¢os y clinicosMétodos Andlisis retrospectivo
no= 414 ng/ml, primer gemelo= 429 ng/mi ycastillo, P. Fernandez de casos a los que se realizé esta priResul-
segundo gemelo= 421 ng/ml. Progresivo deservicio de Pediatria. Unidad de Neuropediatriatados.Cinco pacientes presentaban paralisis fa-
censo de los niveles de DZP en ambos gemeldsspital Universitario Virgen de la Macarena. cial periférica (PFP) idiopética. El estudio neu-
al sexto dia (369 y 396), décimo dia (229 y 280evilla. rofisiol6gico mostré hallazgos compatibles con
y décimosexto dia (57 y 93), que se correspon- afectacion de via eferente (desmielinizante en 4
de con la progresiva normalizacion del tondntroduccién.El edema de papila obliga a uny axonal en 1); en 3, ademas, sugeria afectacion
muscular y exploracion neurolégica, que samplio diagnostico diferencial. Exponemodde troncoencéfalo; 2 niflos presentaban PFP
considera normal a los 14 dias en el primema patologia poco frecuente en pediatri@onnatal, objetivandose en uno datos de lesion
gemelo y alos 11 dias en el segundo. Revisid@ltusas papilares, que pueden ser inicialmengxclusiva de la via eferente (axonal)plnk
normal a los 2 mese8onclusionesEl DZP es diagnosticadas como edema de papilate- normal en otro que clinicamente mostraba debi-
una molécula lipofilica que penetra con facilitial y métodos.Revisamos 11 historias delidad del mUsculo depresor del &ngulo de la boca.
dad en membrana placentaria, se acumula enestras consultas de neuropediatria y oftaEn 2 nifios con diagndstico de sindrome de
feto y tiene una menor eliminacién en prematunologia con diagnostico inicial de papiledeGuillain-Barré, los hallazgos sugerian desmieli-
ros, por lo que se debe evitar el uso de dosisa. El motivo de consulta fue TCE con connizacion de nervios faciales y afectacion de vias
repetidas y prolongadas durante la gestaciomocion cerebral en 3 casos, cefalea en 3 casogrinsecas en tronco. En encefalitis de tronco (3
Aln asi, las descripciones dieppy infant 1 paciente remitido por su oftalmélogo, Icasos), el estudio demostrd afectacion de via
secundario a esta causa son infrecuentes (@studio por crisis cerebrales con EEG patoléferente (axonal/desmielinizante) y de tronco en
hemos encontrado ningun caso referido en Egico y 1 paciente con neurofibromatosis. E,y en 1 con paresia del llip, el blink fue normal.
pafia), y su descripcion viene a avalar su consgedos, el fondo de ojtue inicialmente infor- Un paciente con sindrome de Kinsbourne mos-
deracion en el diagnostico diferencial de lanado como edema de papiResultadosEx- traba hallazgos de afectacién bulboprotuberan-
hipotonia neonatal. ploracion neurolégica y sistematica normatial. ConclusionesEl test delblink tiene valor
excepto en un caso remitido por estrabismo grondstico y también es (til para detectar la
nistagmus y las alteraciones cutaneas de éaistenciade afectaciontroncoencefalicaencasos
Desarrollo madurativo motor temprano  facomatosis. En todos la analitica general fugue clinicamente podrian pasar desapercibidos.
en la enfermedad celiaca normal. Los estudios LCR, con medicion de la
p . presion en 3 casos, fueron normales. TAC cra-
A. Martinez-Bermejg, |. Polancd, C. el en todos normales. RMN realizada en Za maduracion cerebral infantil, un
Roché€, A. Fernandez-JaénA. Tenderd, cas0s con resultados iguales al TAC. En Broceso sensible a la relacién del nifio con

|. Pascual-Castroviefo hicimos EEG: 4 normales y 1 paroxistico (mosus padres
2Servicio de NeurologidServicio de Gastroente- tivo de estudio). Las campimetrias realizad P& |
rologia. Hospital Infantil La Paz. Madrid. en 3 casos fueron normales. Tres angiografias Perez-Olarte

con fluoresceina que confirmaron las imagene&ervicio de Atencion Precoz. Sant Feliu de
Objetivo. Establecer las fechas del desarrollael oftalmoscopio: papilas palidas y sobreleva-lobregat, Barcelona.
motor temprano en pacientes con enfermedalds. Ecografia ocular realizada en todos los
celiaca (EC) para establecer un pronéstico evoasos que llevo al diagnéstico definitivo deéDbjetivo.Poner sobre la mesa los conocimien-
lutivo y su posible relacion con la fecha dalrusas papilares. Demora diagnéstica 2 afiostek actuales sobre la influencia de la relacion
inicio y diagnéstico de la E®acientes y méto- primer paciente y 4 meses el mas recienteifio/padres en la maduracion cerebkédte-
dos.Se han estudiado 44 pacientes pediatric@onclusionesLas drusas papilares frecuentesiales y métodos.a revision bibliografica de
con EC segun criterios de la ESPGAN y sele@n el adulto han sido escasamente descritas estudios que relacionan la maduracion cerebral
cionados de forma aleatoria. Se recogieron lda infancia. Se trata de una patologia benignagpn el entorno en general y con la relacién del
datos de desarrollo de la sedestacion y marctla rapido diagnéstico mediante una pruebgequefio con sus padres en particular. También
liberada asi como su desarrollo cognitivo juntfacil, inocua y barata. No conocerla implica nee utilizan los casos recogidos en dos servicios
con un completo estudio neurolégico, y seonsiderarla en el diagnéstico diferencial dedle atencion precoz (SAP) que trabajan bajo una
compararon los datos con un grupo control papiledema llevando a grdemora en el diag- vision integrada del desarrollo del nifi@on-
con otros datos de la literatuResultadosLa ndstico, angustia familiar, sobrecarga de lasglusionesEl proceso de maduracién cerebral,
sedestacion en los 40 casos en que se puthinsultas y costosos estudios complementgue todavia hoy presenta incégnitas importan-
recoger este dato fue a los 8,47+7,18 mesess. Consideramos las drusas papilares contes, no es independiente de las experiencias que
(control: 5,94+0,37; p= 0,03). La marcha libepatologia inevitable en el diagnoéstico diferenel entorno ofrece al nifio, y en especial tiene
rada en los 44 casos fue a los 15,39+4,53 meszal del papiledema que debe ser descartadean importancia el entorno afectivo del peque-
(control: 12,06+£0,97; p=0,001). La edad denicialmente mediante ecografia ocular. flo. En los primeros afios de vida del nifio, la
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relacion con sus padres constituye el soporteanaliticos y evolutivos al ingreso y el controken dicha entidad. Por otro lado, estudios con
marco externos de su desarrollo emocional. Lizeurolégico hasta el momento actual de estpetenciales evocados somestésicos (PES) han

maduracién cerebral puede recoger e integrpacientes. mostrado anomalias en el componente N30 en
estas primeras experiencias afectivas basicas al enfermedades que afectan dicho circuito como
igual que integra otros tipos de experiencias. la enfermedad de Parkinson y las distonias.

Neuropsicosomatismos: un reto diagndstico Objetivo.El estudio de la existencia de anoma-
. < . lias en el componente N30 prefrontal en el SGT.
La atencion precoz global o integrada, un F- Peérez-Alvarez, C. Timoneda, J. Alabaup,ientes y métodosiemos estudiado los ca-

instrumento en el tratamiento del nifio J- Hernandez, J. Baus, M.A. Garcia sos de 21 pacientes con GTS (edad media= 14
con lesién cerebral Servicio de Neuropediatria. Servicio de Neuroafios) mediante PES. Hemos evaluado separa-
. psicopedagogia. Hospital Dr. J Trueta. Universitatdamente la latencia y la amplitud de cada he-
P. Pérez-Olarte de Girona. Girona. misferio de los componentes N30 prefrontal y
Servicio de Atencién Precoz. Sant Feliu de P22 rolandico, el cociente P22/N30 y la sime-
Llobregat, Barcelona. Introduccién.Los psicosomatismos con semiotria del componente N30 derechol/izquierdo.

logia neuroldgica son de creciente frecuencialfemos comparado los resultados con los de un
Objetivo. Acercar la comprension de la atenconstituyen un reto diagnésticelateriales y grupo control normal pareado en edad y talla.
cion precoz global o integrada (APG/I) a losnétodosNuestra casuistica, 1994-1997, sobrResultadosLa comparacion estadistica entre
neuropediatras revisando su interés como ingn total de 832 primeras consultas, arroja uel SGT y el grupo control normal no muestra
trumento terapéutico del nifio con lesion ceret0% (83 casos) de neuropsicosomatismo digiferencias significativas para la latencia y la
bral. Materiales y métodofevision bibliogra- tribuidos en cefaleas (26), pseudoepilepsiamplitud del componente P22 rolandico y la
fica de las caracteristicas principales de laAP®10), ambliopia (4), pseudotics (2), problemaamplitud del componente N30 prefrontal. Por
Iy la descripcion de su aplicacion en nifios code lenguaje/aprendizaje (16), pseudohipercotra parte, la latencia del componente N30
lesion cerebral en base a casos concretos reoéticos con defecto de atencion (14), tetraparép< 0,02 y p< 0,01 para los hemisferios izquier-
gidos en servicios de atencion precoz (SAP3ja/paraparesia (4), pseudovértigo (1), insontoy derecho respectivamente), P22/N30 (p< 0,01
donde es utilizadaResultadosLa definicion nio (1), trastornos de esfinteres (2), conducta p< 0,014 para el izquierdo y el derecho) vy,
de las caracteristicas generales de la APG/I y dautista (2), mutismo (1). El protocolo diagnéssobre todo, la simetria del componente N30
descripcion de su utilizacién en nifios con letico incluy6, segun los casos: historia clinica(p< 0,0013) muestran diferencias significativas
sién cerebral como método terapéutico no faexploracion neurolégica, oftalmoldgica y vesentre los dos gruposConclusionesNuestro
macolégico.ConclusionesDestacamos que la tibular, observacion directa, registro en videgstudio muestra la sstencia de anomalias en el
APG/I es un instrumento terapéutico a considd=EG de vigilia y suefio, video-EEG polisomnocomponente N30 de los PES en el grupo de
rar en todo nifio con lesién cerebral evolutiva grafico prolongado, registros EEG no convenpacientes con SGT, que afecta basicamente la
estatica y que es conveniente un acercamiertimnales con electrodos nasolaringeos o saimetria interhemisférica y la relacién entre las
de la neuropediatria a la misma, lo que implicpraorbitarios, electronistagmografia, potenciaamplitudes de los componentes N30 prefrontal
una acercamiento de nuestra disciplina a urevocado visual P300, mesa basculante, anali§i-P22 rolandico. Estos cambios pueden ser
comprension integrada del desarrollo del nifica rutinaria o especifica como estudio del ejeflejo de anomalias funcionales del circuito
con lesion cerebral. corticosuprarrenal, RMN y angio-RM, SPECTganglios basales-talamo-frontal que @wan
y respuesta a la intervencion psicopedagogiem estado de excitacion/inhibiciomamal a
con seguimiento minimo de 2 afios. La intemivel de las &reas corticales prerrolandicas,
Seguimiento neurolégico de la en- vencién psicopedagdgica consistié en un pr@omo han mostrado estudios previos con PET
fermedad meningocdécica en 1996-97 en elcedimiento propio, no cognitivo-conductual.en pacientes con SGT.
Area 1 de la Comunidad de Madrid basado en el pensamiento rogeriano, pensa-
. . miento ericksoniano y programacion neurolin-
C.Garzg, V. Climent’, P. Castr, A. Ruiz’,  gistica cuyo fundamento es la comunicacioBindrome de Guillain-Barré. A propésito
A. Izquierdd”, P. Ruiz, M.I. Gonzalez, R.  jnconscienteResultados y conclusioneSon de un caso
Roldan® diagnésticos erréneos psicogénicos no infre- )
2Servicio de Neurologia PediatricServicio de cuentes: crisis parciales complejas frontalés- Navas, L. Goémez, F.L. Gallardo, J.
Pediatria.® Servicio de Neurofisiologia. Hospital breves, de menos de 1 min., en forma de auflacias, T. Centeno, R. del Villar
General Universitario Gregorio Marafion. Madrid. matismos carentes de sintomas postictales. Bespital Universitario Rio-Hortega. Valladolid.
enfatiza el trabajo interdisciplinar en la fronte-
Introduccion. La enfermedad meningocécicara neuropediatrica-psicopedagogica, haciendotroduccion. El sindrome de Guillain-Barré
ha producido en los meses de abril, mayo lyincapié en que lo biolégico no invalida lo(SGB) es una enfermedad poco frecuente en la
junio de 1997 gran angustia social en nuestmsicopedagogico. Se sugiere el valor diagnégifancia. Se define como una polineuropatia
pais. Histéricamente, esta enfermedad se kiao de una intervencion psicopedagoégica prexguda mixta desmielinizante y axon&@laso
caracterizado por presentar picos epidémica®z, evitando exploraciones innecesarias, coslinico. Nifia de 2 afios y 5 meses de edad que

de forma ciclica cada 10 a 20 afios. El Ultimtosas y reforzadoras del sintoma. ingresa por dificultad para la marcha y debili-

tuvo su momento de méaxima incidencia en la dad muscular simétrica en extremidades infe-
Comunidad Auténoma de Madrid (CAM) en riores con dolor asociado. Sin antecedentes de
1979, y el serogrupo responsable fue el ‘B’. EAnomalias en el componente N30 en elinterés, salvo proceso febril de un dia de dura-
el aflo 1997, en toda Espafia, se observa aindrome de Gilles de la Tourette cién que cedié espontaneamente 4 o 5 dias

incremento significativo del serogrupo ‘C’, te- o . antes. En la exploracion fisica se observo debi-
niendo una tasa ligeramente superior a la mediato" Mufioz-Yunt& A. Freixas, 'AF) Valls- jigad muscular e imposibilidad para la deambu-
en la CAM.Pacientes y métodoBn el estudio antasusanfa M.A. IdiazabaP, J.M. |aign, siendo los reflejos dificiles de explorar

retrospectivo 1996-97, han permanecido irESPadale? por falta de colaboracién. Examenes comple-
gresados por enfermedad meningocacica cofnidad de Neuropediatrilnidad de Neurofisio- mentarios como analitica sanguinea con enzi-
firmada en el Hospital Gregorio Marafién, quéogia. Hospital del Mar. Barcelona. mas musculares, proteinograma, serologia, fon-
recoge toda la patologia del Area 1 de la CAM, do de 0jo, EEG, RMNy puncién lumbar, fueron

27 pacientes de edades comprendidas entre lagroduccioén. El sindrome de Gilles de la normales, excepto ésta Ultima en que se encon-
0 y 16 afos. Por grupos de edad, el ma®urette (SGT) se caracteriza por la presencted una disociacion albimino-citolégica. Se
numeroso es el de los menores de 2 afios cde tics y trastornos obsesivo-compulsivos. E$astaura tratamiento con gammaglobulina in-
13 casos y dentro de los 5 primeros afios, 20dios con la tomografia por emision de positravenosa durante 5 dias. Al alta se aprecié gran
casos. El serogrupo ‘C’ fue responsable détones (PET) hamostrado anomalias funciona-mejoria quedando una debilidad muscular leve,
79,2% de los casos. Se muestran datos clinicdes en el circuito ganglios basales-talamo-frontglendiente de tratamiento rehabilitador. Presen-
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t6 recidiva a los 4 meses de inicio del cuadrdo por el grupo de estudio de la neuritis épticiraido por presentar retroceso psicomotor, mo-
con alteracion en la marcha, arreflexia patelarocuré una rapida recuperacion de la pacienimientos ataxicos, disminucion del tono mus-
y parestesias en extremidades inferioBmn- te y liberd antes la angustia familiar, en relaecular y movimientos oculares cadticos, multi-

clusionesConsiderar el SGB ante un nifio quesion a otros tratamientos. direccionales, no ritmicos y espontaneos de 15
presenta debilidad muscular, dolor y alteracio- dias de evolucion. Refieren episodio infeccioso
nes en la marcha. Importancia de la realizacion de vias aéreas superiores dias previos al inicio

de puncion lumbar ante la sospecha de estalor del estudio de conducciéon del del cuadro. Exploracién clinica: peso 10,64 kg,
cuadro. Generalmente evoluciona hacia la curervio frénico en lesiones traumaticas temperatura 37°C, FR 36 rpm, FC 124 Ipm.
racion, pero no es excepcional la persistencj , Lesiones cutaneas faciales compatibles con
de paresias, hipotonia o hiporreflexia, asi con‘g Lépez-Laso, M. Blanco-Fuentes, Sgermatitis atopica; hemangioma plano 1x1 cm
la posibilidad de recidivas. uijano-Roy, S.I. Pascual Pascual, len espalda; fontanela anterior 1x1 cm normo-
Pascual-Castroviejo tensa; movimientos de cabeza y cuerpo conti-
Servicio de Neurologia Pediatrica. Hospitalnuos y distonicos; nistagmus horizontal; no fija
Respuesta a altas dosis de corticoides enuniversitario La Paz. Madrid. la mirada; auscultacién cardiopulmonar nor-
una nifia con neuritis Gptica bilateral mal; abdomen blando y depresible, higado pal-
) . Introduccion.Las enfermedades neuromuscupable a 1 cm por debajo de reborde costal;
J.M. Ramos-Fe_rnandézF.l\_/I. Qlletga, A. lares son causa frecuente de insuficiencia regupilas isocéricas, normorreactivas; ROT nor-
Gonzalez-Laguilld, A. Barrio-Nicolas piratoria (IR). El estudio de la conduccién demales; hipotonia cervical mas marcada hacia la
2Centro Neuroldgico Infantil’Clinica Moncloa. nervio frénico (ECNF) es de gran ayuda parderecha; buena movilidad articular. Explora-
Madrid. identificar las lesiones traumaticas del nerviociones complementarias: hemograma, serie roja
uno de los problemas neuromusculares ma®rmal; leucocitos 16.300 L/63,9% N/23,7%;
Introduccion.La neuritis éptica es rara en lafrecuentes en las unidades de cuidados intenplaquetas 244.000; VSG 9. Bioquimica: CPK-
infancia. Puede ser una patologia primarigos pediatricos. Presentamos la experiencia 8B 33 (N: 1-16); CPK-MB% 20,4% (N: 0-4);
(idiopatica o parainfecciosa) pero con frelos Ultimos 3 afios en el Hospital Infantil La PazZLDH 1.018; LCR, aspecto claro; leucos 12: N/
cuencia (35-75% de los casos, segun las deacientes y métodoRevisarnos retrospectiva- 5%, L/95%; glucosa 53; proteinas 28, opiaceos
ries) asocia evolutivamente otros focos denente las historias clinicas de 6 pacientes cam orina, negativo. La TAC cerebral resulté
desmielinizacion, sobre todo en casos bilatsospecha de lesién del nervio frénico (NF) trasormal; el EEG fue normal; la Rx térax mostro
rales, configurando el cuadro clinico de unairugia cardiaca. El potencial de accion (PAjnasa paravertebral derecha abdominotoréacica;
esclerosis multiple. Recientemente, el grupdel NF se registra mediante electrodos de san la TAC téraco-abdominal se aprecié masa en
de estudio para la neuritis 6ptica, ha aconsejperficie situados en D9-D11, tras estimulaciomediastino posterior derecho, bien delimitada,
do el tratamiento con altas dosis de esteroidedgéctrica en el borde posterior del esternoclesin afectacion costal de cuerpos vertebrales o
segln un protocolo de 3 dias de metil-predndomastoideo a nivel del cartilago tiroides. Deeanal medular. Acido homovalinico en orina
solona intravenoso a 250 mg/6 h, seguido d@do a una importante variabilidad interindivi-24h: 9,7 mg/l (N: <5 mg/24h). Tratamiento.
11 dias de 1 mg/kg/dia de prednisona oral, ydual en los resultados, se toman como referen@&gun el Sistema Internacional de Clasifica-
que, al parecer, acorta la evolucion de la enfeles valores del PA del NF contralatef@bsul- cion del NB (INSS), el paciente presentaba un
medad y previene la aparicion de esclerostados. Tres pacientes mostraron lesién mixtastadio 3, aplicandose el protocolo terapéutico
multiple. Caso clinico.Se trata de una nifia (neuropatia axonal y desmielinizante), 2 pa\-II-92. ComentariosLa encefalopatia opso-
prepuber de 12 afios de edad que 26 dias anteEntes presentaban lesion axonal incompletangioclénica se caracteriza por ataxia aguda,
del ingreso comienza con pérdida de vision den 1 no existia lesion. En funcién del resultadmioclonias y opsoclonus. Se encuentra en el
forma progresiva, sin otros sintomas asocialel ECNF y, por tanto, del prondstico de recud% de casos de NB. Suele desaparecer con la
dos. No existian antecedentes de enégla- peracion, se decidio la modalidad terapéuticaxtirpacion del tumor aunque se sugiere un
des virales en el Ultimo mes previo. En ldien plicatura diafragmatica o bien tratamientanecanismo inmunolégico en su patogenia, por
exploracion soélo se apreciaba una papilitis eveonservador con ventilacion mecani€on- lo que se esta poniendo en practica la utiliza-
dente en el fondo de ojo derecho con arreflexizlusiones El ECNF es (til para establecer urcién de inmunoglobulina inespecifica como
pupilar completa a la luz junto a hiporreflexigprondstico y decidir el tratamiento en las lesiotratamiento de este sindrome. Ante un cuadro

consensuada en ojo izquierdo. El examen des traumaticas del NF que originan IR. que sugiera ataxia aguda, debemos realizar una
potenciales evocados visuales detecté un mar- exploracién clinica minuciosa para que no pa-
cado retraso de la onda P 100, semejante en sar por alto la existencia de este sindrome, ya
ambos ojos pero con menor amplitud de ondaebut clinico de neuroblastoma: sin- que se asocia a NB en un 50% de casos. Si se
para el ojo derecho (OD: 167,51 ms/8,7 mc\Wirome opsoclonus mioclonus sospecha, solicitar radiografia de térax para

Ol: 166,73 ms/11,6 mcV). El estudio por ima- L gescartar la existencia de masa tumoral sospe-
gen de resonancia magnética no demostré nrié- Juan, S. Pons, M.J. Jiménez-Ayala, @nosa de NB.
gan foco desmielinizante adicional, medular ni €S A. Canovas

cerebral. La serologia a virus neurotropos $ervicio Neuropediatria. Hospital Dr. Peset.

otros virus fue negativa. La paciente recibi6 e¥alencia. Cerebelitis posvaricela: pautas diagnos-
tratamiento antes descrit@esultadosTras la ticas en la ataxia aguda infantil

fase de tratamiento intravenoso (tercer didhtroduccién. EI neuroblastoma (NB) es un B’

hubo una recuperacién subijetiva de la visién umor derivado de las células embrionarias dg G0mez, F.L. Gallardo, C. Navas, F.
desaparecié la arreflexia pupilar a la luz. Bl cresta neural, que normalmente dan origen€nt€no, A. Beltran, J.M. Muro

estudio de potenciales evocados visuales en éaganédula suprarrenal y sistema nervioso sinbpto. de Pediatria. Hospital Rio-Hortega.
momento evidencié una recuperacion del 50%atico. Puede originarse en cualquier sitio don/alladolid.

del retraso de la onda P 100 detectado previde exista este tipo de células. Alrededor del

mente, asi como de la amplitud (OD: 139,330% aparecen en abdomen y un 20% en térdntroduccion. El virus de la varicela es un
ms/16,24 mcV; Ol: 134,64 ms/24,94 mcV). AEs el tumor soélido extracraneal méas frecuenfgatdégeno ampliamente extendido, cuya primo-
los 20 dias de iniciar el tratamiento, la recupeen la infancia y la tercera causa de cancer @mfeccion habitualmente de curso benigno es
racion subjetiva y de los potenciales evocadasfios, representando el 5-10% de los tumorgmdecida por un gran nimero de nifos, sin
visuales fue completa. Tras 28 meses de seguialignos de la infancia. Es mas frecuente eembargo, es también el primer agente infeccio-
miento la paciente ha permanecido asintomaifios (V/M: 1,2:1) y el promedio de edad en e$o causante de cerebelitis agudbjetivos.En

tica. Esta evolucion ha sido mas rapida, emomento del diagndstico es de 2 afios. La presente comunicacion destacamos la impor-
relacién a otros casos pediatricos publicadoslinica dependera de su localizacion, los trasancia de realizar un estudio completo y estruc-
Conclusiones.Nuestra experiencia con esteornos metabdlicos asociados y la edad al diag#rado ante la aparicion de un cuadro de ataxia
caso fue muy positiva. El tratamiento propuesiostico. Caso clinico.Lactante de 11 mesesaguda en un nifidVaterial y métodosPara
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conseguir nuestro propoésito nos apoyamos eliatria. Complejo Hospitalario Universitario. realizd mediante cromatografia liquida de
la informacion de fuentes bibliogréficas y en l&antiago de Compostela. alta resolucion (HPLC) y la EEN se determi-
descripcion de un caso clinico. Se trata de un né mediante técnica inmunoenzimética (EIA)
varén de 6 afios que en el periodo de convaletroduccién.Los quistes aracnoideos espinacon anticuerpos monoclonales especificos.
cencia de una varicela, de curso aparentememgs son lesiones expansivas constituidas por ResultadosNo se observaron diferencias es-
normal, presenta un cuadro de incoordinaciotesdoblamiento aracnoideo que retiene en sadisticamente significativas entre el grupo
motora, fiebre e intensa cefalea. En la exploraaterior liquido a presion, provocando comprede CFS y el grupo control; sin embargo, se
cion fisica realizada se encontraron signos prsion de las estructuras neurales vecinas. A pesdrservé un aumento estadisticamente signi-
pios de un sindrome cerebeloso. Los estudide que su origen es congénito en la mayoria fleativo del AMP y de la xantina en los nifios
analiticos, EEG y técnicas de imagen en SNIBs casos, son excepcionales en la infanciaon CFC con respecto al grupo control y al de
realizadas no mostraron patologia, llegandosgaso clinicoNifia de 9 meses que consulta po€FS. ConclusionesNuestros resultados su-
a un diagnostico presuntivo de ataxia cerebeldebilidad progresiva en miembros ulterioresgieren que las CFS no deberian constituir un
sa aguda producido por el virus varicela-zosteEn la exploracion se observa que presenta l&sctor de riesgo para la integridad neuronal;
ConclusionesAunque el primer agente causakxtremidades inferiores en flexion con dolomientras que en las CFC se produce una
de ataxia cerebelosa aguda son las intoxicacimtenso al tratar de extenderlas. No se objetiateracion a nivel del metabolismo energéti-
nes, debe tenerse siempre presente, tras desdaficit motor y los reflejos rotulianos y aquileoso cerebral, como lo demuestra la elevacion
tar esta entidad, la posibilidad de estar ante estan abolidos. La RM muestra lesion quisticdel AMP y de la xantina, posiblemente suge-
periodo de incubacion o convalecencia de umpointensa en Te hiperintensa en;Tque se rente de algin riesgo neuronal.
cuadro infeccioso. extiende desde L1 a S2. Se realiza una lamino-

tomia L3-L5, se observa una lesién quistica

cuyas paredes estan formadas por aracnoid€ymportamiento de los marcadores
Perfil del paciente que abandona la realizdndose exéresis completa de las membiaoquimicos de dafio neuronal a nivel del
consulta neuropediétrica nas. La evolucion postoperatoria es muy favd-CR en nifios con meningitis

. , . rable y ala semana de la cirugia la nifia es dada __. . - .
C. Garaizar, A. Fernandez-Bedoya, M. LUiSya glita asintomaticaDiscusion. Los quistes g Cid, A. Rodriguez-Nufez, J. Rodriguez-

B. Larrauri, J.M. Prats aracnoideos son lesiones de tamafio varial rcia, J. Eiris, F. Camifia, S. Rodriguez-

Servicio de Neuropediatria. Barakaldo, Vizcaya. que se localizan tanto a nivel epidural com egade, M. Castro-Gago

subdural. Cuando se presentan en la infanci@ervicio de Neuropediatria. Dpto. de Pediatria.
Objetivo. Averiguar el tipo de pacientes quesuelen hacerlo acompafados de malformaciServicio de Laboratorio Central. Hospital General
dejan de acudir a nuestra consulta sin habees espinales, aunque en nuestro caso no puth-Galicia. Santiago de Compostela.
sido dados de altdMaterial y métodosAque- mos observar ninguna patologia asociada. El
llos pacientes que no acudieron a nuestra cotdiagndstico de eleccion es con RM, donde datroduccién.Las concentraciones de la eno-
sulta durante 2 o méas afios seguidos fuerananifiestan como lesiones con sefial similar lasa especifica neuronal (EEN) y la de los
considerados 'abandonos’. Seleccionamos t& del liquido cefalorraquideo y su tratamient@roductos de degradacion del ATP a nivel del
dos los atendidos durante 1995, que al 31 dgirargico con la fenestracion o exéresis de IdsCR se han mostrado Gtiles como indicadores

diciembre de dicho afio no habian sido dados deembranas. de lesion cerebral en distintas entidades que
alta ni fallecido. El estudio se cierra el 31 de cursan con hipoxia neuron&bijetivo.Noso-
diciembre de 1997, para juzgar quiénes aban- tros hemos determinado dichos parametros en

donaron. Se excluyen los que no volvieron pdomportamiento de los marcadores nifios con meningitis virica, bacteriana y tu-
motivos justificados. La recogida de datos sbioquimicos de dafio neuronal a nivel del berculosa, para intentar comprobar si en estas
realiz6 a través de la base de datos de la consUER en nifios con convulsiones febriles situaciones se produce algun grado de lesién
ta. Ademas, para garantizar la fiabilidad de . . L . cerebral Pacientes y métodoSe incluyeron
dato 'abandono’, revisamos las historias clinf: Cid, A. Rodriguez-Nufez, J. Rodriguezag pifips con meningitis virica, de los que en
cas de éstos (ltimos y de los que con fecha @&'¢ia, J. Eiris, F. Camifia, S. Rodriguezy ge cyantifics la EEN; 45 con meningitis
primera visita anterior a 1995 no figuraban ep€9ade, M. Castro-Gago bacteriana, de los que en 4 se determiné la
nuestra base de datos de ese afio. CompararBesvicio de Neuropediatria. Dpto. de PediatriaEEN, y 9 pacientes con meningitis tuberculo-
las caracteristicas de los que abandonaron y Bervicio de Laboratorio Central. Hospital Generalsa, de los que en 2 se analizé la EEN. Los
de los que no, mediante pruebas paramétricale Galicia. Santiago de Compostela. grupos fueron comparados con el grupo con-
Resultados922 pacientes estaban programa- trol constituido por 160 nifios, de los que en 37
dos para continuar siendo atendidos en nuestrgroduccion.Los niveles de los metabolitosse cuantificé la EEN. Los metabolitos del ATP
consulta, al finalizar el afio 1995. De ellopurinicos y de la enolasa especifica neuronaé determinaron mediante cromatografia li-
abandonaron el 15%. Los pacientes que abafiEEN) en el LCR se han estudiado comguida de alta resolucion (HPLC) y la EEN
donan son mas jovenes. Algo mas de la mitadarcadores de dafio neuronal en varias entirediante técnica inmunoenzimatica (EIA)
son primeras visitas. Proceden de dos comaradades que cursan con hipoxia cerel@dlie- con anticuerpos monoclonales especificos.
sanitarias en proporcion doble que de las revo. Nosotros hemos determinado en el LCResultadosSe observaron diferencias esta-
tantes de la provincia. Sufren con mayor frelos productos de degradacién del ATP y ldisticamente significativas para los nucleéti-
cuencia migrafia, cefalea tensional o tics. Ti€EEN en nifios con convulsiones febriles simeos, bases purinicas y &acido Urico entre los
nen menor proporcién de retrasados mentalgdes y complejas, con el objetivo de conocedistintos grupos de meningitis con respecto
epilepsias e hidrocefalia. Tienen una frecuersi en dichas situaciones se produce alteraci@h grupo control. No existen diferencias sig-
cia similar de pardlisis cerebral, convulsionedel metabolismo energético neuronal y, a snificativas entre las meningitis viricas y bac-
febriles, epilepsia rolandica, trastornos de corvez, valorar cudl de los dos marcadores (méerianas. La xantina y el acido Urico estan
ducta, retraso del lenguaje y otros. Tienen méabolitos purinicos o EEN) tiene mayor signi-més elevados en el grupo de meningitis tuber-
nor frecuencia de examenes complementarificado para predecir el dafio neuronBh- culosa con respecto al de las viricas y bacte-
hechos o pendientes, y son con mas frecuencigntes y métodosSe incluyeron 73 nifios rianas. La EEN estuvo aumentada con res-
enfermos sin tratamiento. con convulsiones febriles simples (CFS), dpecto al grupo control en el grupo de las
los cuales en 23 también se determind lmeningitis viricas.Conclusiones Estos re-
EEN, y 17 con convulsiones febriles complesultados sugieren que en las meningitis tiene

Quiste aracnoideo lumbar congénito jas (CFC) de los que en 8 también se analizdgar una alteracién del metabolismo energé-

. la EEN. Ambos grupos fueron comparadosico neuronal. La meningitis tuberculosa po-
M. Gelabert, J. Eiris, A.G. Allut, M. con yn grupo control constituido por 160dria diferenciarse de las viricas o bacterianas
Castro-Gago nifios, de ellos, en 37 se determin6 la EEN. Ljgor la elevacién mas marcada del acido trico
Servicio de Neurocirugia. Servicio de Neuropeeuantificacion de los metabolitos del ATP sg¢ de la xantina.
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Distrofia muscular congénita tipo oc-
cidental merosina negativa. A proposito
de un caso

A. Viso? B. Lépez-Abef, M. Martin-
Morales®, J. Urdiale$, C. Navarrd

3Dpto. de Pediatrig® Servicio de Neurofisiologia.

Cristal-Pifior Hospitais. Ourensé€. Servicio de
Neuropatologia. Hospital Meixoeiro. Vigo.

inmunohistoquimicos. Por todo ello la comuniespectrinay proteinas de transmembranay DRP
cacion de nuevas observaciones contribuiralay 2, y negatividad total para la merosina y alfa
una mejor delimitacion de estos proce€aso 2 laminina. La biopsia de piel confirmé la
clinico.Aportamos el caso de una paciente dergegatividad para la merosin@onclusiones.
afios de edad que tiene escaso paniculo adiposogstra observacion confirma el valor del feno-
hipotrofia muscular, escoliosis, lordosis, hipotipo y la clinica para la seleccion de los casos,
tonia, debilidad muscular de predominio distdh necesidad del estudio inmunohistoquimico y
de miembros inferiores y cintura escapulade Western blot para el diagnéstico concreto y
contracturas articulares de codos y tobillos precoz, que permita el consejo genético, y plan-
inteligencia normal. En los examenes complégea la posibilidad de que la biopsia dérmica sea

Introduccion.Las distrofias musculares congé-mentarios presenta elevacion discreta de CPEuyficiente para la catalogacion definitiva sin
nitas (DMC) son un grupo heterogéneo dpatron miopatico en el EMG, alteraciones de laecesidad de biopsia muscular. La localizacion
miopatias de presentacion neonatal, con expraistancia blanca en la RMN; y en la biopsidel gen responsable en el cromosoma 6q22,
sién clinica variable, dificultad de clasifica-muscular se observa patrén distréfico compatpermitira que el estudio molecular defina el tipo
cion, limitado nimero y diferentes hallazgodle con DMC, normalidad para la distrofinay la intensidad de la DMC.
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