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OL1. Encefalopatia glicinémica neonatal

G. Charriel, J. Sierra, E.R. Jiménez, C. Gaya,
L. Ayllén, C. Merchante®

Unidad de Neuropediatria. Servicio de Pediatria.
Hospital Juan Ramén Jiménez. Huelva. ® Unidad de
Metabolopatia. Servicio de Bioquimica. Hospital
Virgen Macarena. Sevilla.

Introduccion. Laencefalopatiaglicinémicaneo-
natal es un error innato del metabolismo de los
neurotransmisores, dondelaglicina, por defecto
desu catabolismo (complgjoenzimaticodecliva
je), se acumulaen los liquidos organicos (hiper-
glicinemia no cetdsica), sobre todo en LCR, so-
brestimulando los receptores excitadores
(N-Metil-D-Aspartato); produce convulsionesy
muerte neuronal posterior por acumulacion de
calcio libre intracelular. Se hereda con carécter
autosdmico recesivo y € defecto enzimético se
puede determinar en el higado, el rifion o e
cerebro (gen en e cromosoma 9p13). Existen
varios fenotipos clinicos: neonatal transitorio, y
dependiendo del defecto delas subunidades pro-
teicas: formaneonatal clésica(proteinaP), forma
atipica(proteinaH) y formadegenerativa(protei-
naT). El diagnostico se sospecha por laclinica
antecedentesfamiliares, crisismioclénicasy con-
vulsivas rebeldes a tratamiento, afectacion neu-
rolégica intercritica, deterioro progresivo, hipo
persistente. Son muy orientativos los examenes
complementarios: EEG (estallido-supresion) y la
neuroimagen (agenesia del cuerpo calloso); se
confirma por € indice de glicina LCR/plasma
(superior a 0,02). El diagndstico diferencial se
plantea sobre todo con las encefal opatias epilép-
ticas del neonato (Aicardi u Ohtahara). Casos
clinicos y conclusion. Presentamos dos casos de
encefalopatia glicinémica, uno clasico que fue
éxitusalos 2 mesesdevida, y otro caso neonatal
transitorio, donde la glicina se normalizé a los
2 mesesy medio devida; actualmenteel paciente
tiene3 afiosy presentaretraso psicomotor ehipo-
tonfa. Se comenta la eficacia de los diferentes
farmacosutilizados (dextrometorfano, benzoato,
benzodiacepinas).

02. Acidemia metilmalénica combinada
conhomacistinuria(CBL-C). Presentacion
neonatal asociando dermatitis severa.
Evolucién clinica y analitica bajo trata-
miento hasta los 30 meses

I. Lorente®, M.A. Ribes®, J. Artigas? J.
Badia?®, J. Luemo? C. Bugié®

3Hospital de Sabadell. ® Instituto Bioguimica. ¢ SAP
Dapsi. Sabadell, Barcelona.

Introduccioén. LaformaCBL-C de acidemiame-
tilmalénica es debida a un defecto en la sintesis
celular demetil y adenosil cobalamina. Laconse-
cuenciafuncional esun déficit de metilmal dnico.
CoA mutasay de metionin sintetasa que, respec-
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tivamente, condicionarén unaacidemiametilma-
Iénicay unahomocistinuria. Laincidenciamos-
tradaenlaliteraturaesbajay suevolucionclinica
heterogénea. L asformasdeinicioneonatal tienen
unaatamortalidad y unas secuel as neurol égicas
en cas todoslos casosapesar del tratamiento. No
seconocelaalteraciongenéticamol ecular subya-
cente. Presentamos el seguimiento clinicoy ana-
litico de un paciente de 2 afios y medio. Caso
clinico. Recién nacido (RN) de 14 dias que se
presenta con una grave afectacion del estado
general, distrés respiratorio e hipotonia. A los
30 diasdevidaseredlizael diagndésticoy seinicia
€l tratamiento con dietabajaen proteinas, hidroxi-
cobalamina, betaina, carnitinay acidofdlico, con
una buena respuesta analitica y clinica. A los
40 dias presenta dermatitis severa: biopsia cuté
nea compatible con acrodermatitis enteropética.
Se evidenci6 un déficit de isoleucimay se tratd
con AA endovenososquecuraronlaslesionesen
cincodias. Evolucion. Bajo tratamiento, se man-
tuvounbuen control delospardmetrosbioquimi-
Cos; aun asi se present®: retraso psicomotor evi-
dente desde los primeros meses, deambulacion
23 meses.Nohael iniciadolenguaje. A los2 afios:
EM Bayley 10-12 meses. RMN cerebral: retraso
acusado enlamielinizacion, sin afectacion delos
ganglios basales. Fondo de ojoy ERG normales.
Conclusiones. 1. La afectacion cutanea en la
acidemia metilmal6nica CBL-C esta poco estu-
diada en la literatura y su etiopatogenia no es
clara, pues, aunque se achaca a la restriccion
dietética en determinados aminoécidos, existen
dos casos andizados en los que una dermatitis
(Acroenteropatica like) fue el signo depresenta-
cion. 2. Nuestrocaso confirmalapobreevolucion
neuroldgica de este trastorno a pesar del trate
miento precoz, y pone énfasis en € interés del
diagndstico prenatal .

O3. Enfermedad cerebrovascular en €l
periodo neonatal: papel de la hiperhomo-
cisteinemia moderada

E. Cardo?® M. Iriondo® P. Péo? M.A.
Vilaseca®, R. Artuch®, J Campistol

aServicio de Neuropediatria. ® Servicio de
Neonatologia. ° Servicio de Bioguimica. Hospital
Sant Joan de Déu. Esplugues de LI., Barcelona.

Introduccién. Lahiperhomocisteinemiamodera-
da(HMM) se haasociado atrombosis arterialesy
venosas en adultosjovenes, y recientementeenla
poblacién pediétrica. Objetivo. Nuestro objetivo
esvalorar laposible relacion entrelaHMM y los
ictus idiopéticos en €l recién nacido a término.
También buscamos identificar otros factores de
riesgodeaccidentescerebrovascularesenel perio-
do neonatal: déficit de proteina C, proteina S,
antitrombinalll. Pacientesymétodos. Sel ecciona
mos25 pacientesquepadecieronictusenel perio-
do neonatal. El estudio se realizo entre enero de
1986 ajunio de 1999. A todos|os pacientesseles
realizé el protocolo de estudio de enfermedad
cerebrovascular (ECV) en lainfancia. Lahomo-

cisteina total plasmética (tHcy) se determiné en
estos pacientesy secomparé con nuestrosvalores
dereferencia(n= 108). Lahiperhomocisteinemia
se definié como valores de tHcy superiores al
percentil 95 de los valores de referencia (tHcy:
8 nmol/l). Resultados. El factor deriegonovascu-
lar, identificado como el més frecuente, fue la
hiperhomocisteinemia, halladaen un 50% de pa-
cientes. Se hallaron diferencias significativas en-
tre los valores de tHcy de | os pacientes con ECV
(mediana: 8,2 mmol/l;interval o: 3,6-24,0 mmol/l)
en comparacion con los valores de referenciade
edad similar (mediana: 5,8 mmol/l; intervalo:
3,1-9,9 nmol/l (Mann-Whitney; p< 0,0001). El
41,6% de | os pacientes presentaban factores pre-
trombéticos: 3 con déficit de proteina C, 1 con
proteinaS, 3 conantitrombinalll (enun paciente
asociado a un defecto congénito de la glicosila-
cién: sindrome CDG), 3 con anticuerpos anticar-
diolipina, etc.). Un paciente se diagnosticd de
déficit dea-1-antitripsina El 16%del ospacientes
padecian enfermedad febril inespecifica en el
momentodel infartoy €l 12,5%referianhistoriade
partotraumético queno precisi reanimacion. Con-
clusiones. Este estudio identificafactoresderies-
godeACV end recién nacido atérmino durante
¢l primer mes de vida. Ladeterminacion detHcy
sedebeincluir en e protocolo deestudiode ECV,
asi como en el periodo neonatal . Esposiblequeel
Ilamado infarto idiopético en |os neonatos sea el
resultado de la conjuncién de varios factores de
riesgo en un determinado momento. Lainterac-
ciéndelahiperhomocistei nemiaconotrosestados
trombofilicos como el déficit de proteina C, S,
antitrombinalll (asociado o no adefectoscongé-
nitosdelaglicosilacion) olosanticuerposantifos-
folipidosquedapor aclarar. Lasuplementacionde
la dieta con vitamina B, y folato podria ser
beneficiosa en estos nifios.

04. Resonanciamagnéticafetal: un nuevo
método no invasivo en la valoracién de
anomalias del sistema nervioso central y
dela columna

L. Tortgjada-Giménez, C. Martin-Martinez,
J.C. Ferreres-Pifias, M. Corona-Martinez, C.
Durén-Feliubadal6, |. Lorente-Hurtado

UDIAT-Centre Diagnostic. Corporaci6 Parc Tauli.
Sabadell, Barcelona.

Objetivo. Evaluar la utilidad de |a resonancia
magnética (RM) aplicada a mujeres gestantes
paradiagnosticar anomalias fetales del sistema
nerviosos central (SNC) y de la columna, y
determinar si aporta datos adicionales a los
hallazgos ecogréficos. Pacientes y métodos.
Duranteel periodo comprendido entrejuniode
1997y abril del 2000 hemosestudiadoa94 fe-
tos de 87 mujeres gestantes con periodos de
gestacion entre 12 y 38 semanas. De ellos,
29 fetospresentaron anomaliasdel SNCy dela
columna. Todoslosestudiosserealizaronenun
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equipo de RM de 1,0 Teslas y con secuencias
ultrarrdpidas Half Fourier Adquisition Single-
shot Turbo Spin Echo (HASTE). Seobtuvieron
imégenes en los distintos planos del espacio. El
tiempo de adquisicién fue de 17 segundosy la
duracion delapruebafue de unos 20 minutos.
Resultados. Las anomalias fetales correspon-
dieron a: hidrocefalia (n= 8), holoprosencefa-
lia (n=3), agenesia o hipoplasia del cuerpo
calloso (n= 5), hidranencefalia(n= 2), hipopla-
siadel vermiscerebeloso (n= 2), esquisencefa-
lia(n= 2), quiste diencefalico (n= 1), quiste de
plexocoroideo (n= 1), quistearacnoideo (n= 1),
Arnold Chiari (n= 3), mielomeningocele(n= 3),
anomalia vertebral (n=1). La RM aporté ha-
|lazgosadicional esen nueve casos(26%). Con-
clusion. Aunguelaecografiacontindasiendola
primeratécnicadediagndsticonoinvasivapara
el estudiodel feto, laRM aportadatosadiciona-
les en el estudio de anomalias del SNCy dela
columna. LaRM esun método complementario
alaecografiaparaval orar anomaliasfetal esdel
SNC y de la columna, ya que a veces aporta
datosadicionalesenlavaloracion deanomalias.

0O5. ¢Quégradosdeasfixiaperinatal repre-
sentan una amenaza para el neuro-
desarrollo del recién nacido? Revision de
la metodologia experimental a través de
un modelo de hipoxia moder ada

F. Caratald, M. Moya

Departamento de Pediatria. Universidad Miguel
Hernandez. Elche, Alicante.

Introduccion. Lamayoriade los estudios sobre
asfixia perinatal (AP) realizados en animales se
basan en el método de L evine (1959), que con-
siste en el siguiente procedimiento: €l sexto dia
de vidade crias de rata Wistar (P6) selesliga€l
tronco comun de una carétida 'y se somete a
animal a periodos de anoxia variable de una a
tres horas. Estas condiciones provocan inevita-
blemente lesiones que se manifestaran en el
neurodesarrollo del animal. Sin embargo, no
reflgjan las condiciones més frecuentes en las
salas de parto. Estas condiciones son las de
asfixiaslevesy moderadasquesehan considera-
do como lacausade trastornos en el neurodesa-
rrollo del nifio. Objetivo. Desarrollodeun mode-
lo animal que reproduzca las condiciones de
asfixia moderaday que permitavalorar susre-
percusiones sobre el neurodesarrollo del sujeto
experimental. Material y métodos. Se utilizan
tres camadas de rata Wistar (10 crias cadauna).
Al nacer (P1) lamitad delas crias son sometidas
aunaFiO,= 0,05 durante 30' (n= 15), mientras
gue laotra mitad se somete alas mismas condi-
cionesperoconunaFiO,=0,21. Enel diaP21se

destetany en el P25 son sometidasatrespruebas
consecutivasenunlaberintoen‘T’, enel cual la
permanenciaenel vastago o en el brazoizquier-
do del mismo representala descargade un cho-
que €eléctrico controlado, mientras que despla-
zarse aladerecharepresentalavueltaasu jaula
(test de evitacion pasiva). Todaslas pruebas son
video-grabadas y estudiadas con analizadores
de imagen digital (Tabla). Conclusiones. Los
animales sometidos a FiO,= 0,05 evitan con
mayor frecuenciael choqueel éctricoenlaterce-
ra serie (de forma estadisticamente significati-
va) quelosanimalesdecontrol. Otrasexperien-
cias demuestran que determinados grados de
estrésneonatal mejoran larespuestaal mismoen
otras etapas del neurodesarrollo.

06. Definicion de asfixia perinatal en la
literatura médica: necesidad de un
€oNnsenso

J. Gonzdlez de Dios, F. Carrataa, M. Moya

Departamento de Pediatria. Hospital Universitario
de San Juan. San Juan, Alicante.

Introduccién. Laasfixiaperinatal (AP) sepuede
definir como la agresion producida al feto o al
recién nacido (RN) por lafaltadeoxigenoy/ola
falta de una perfusién tisular adecuada, que
generalmente se asocia con acidosis lactica e
hipercapnia. Sin embargo, estadefinicion fisio-
patol 6gicano esoperativaenlaclinica, dondese
han barajado distintos criterios. presencia de
liquido amni6tico meconial, alteraciones en el
registro cardiotocogréfico, acidosis fetal, bajas
puntuaciones de Apgar, retraso en establecer la
respiracion espontanea y signos clinicos de le-
sion cerebral postasfictica. Objetivos. 1. Ana-
lizar los diferentes criterios de AP utilizados en
laliteraturamédicainternacional; 2. Comparar
los estudios sobre AP realizados en Espafa y
realizar unaval oraciondelasdiferenciasencon-
tradas seguin la definicion de AP adoptada. Pa-
cientes y métodos. Busqueda bibliogréfica en
sistema PubMed durante el periodo de 1994 a
1999, utilizando la palabra clave ‘ perinatal as-
phyxia’. Serevisaronlosarticulosdelassiguien-
tesrevistas: Pediatrics, J Pediatrics, Eur JPedia-
tr, Pediatr Res, Am J Obstet Gynecol, Br J Med,
N Engl J Med, An Esp Pediatr y Rev Neurol.
Criteriosdeinclusion: articulosoriginalesenlos
gue conste ladefinicién de AP aplicadaen cada
trabajo; se excluyen otros tipos de articulos
(cartas a director, revisiones) y los estudios
experimentales con animales. En una segunda
parte, serevisan 11 estudiossobre APrealizados
en Espafia. Resultados. Cumplieron loscriterios
deinclusionuntotal de25 articulos: 5 en Pedia-
trics, 5 en Pediatr Res, 4 en J Pediatr, 3en Eur J

Tabla.
Comportamiento  Serie 1 Serie 2 Serie 3
Fi0,= 0,05 Evitacion 6 8 13 X2=8,09
Shock 8 6 1 p=0,018
Fi0,= 0,21 Evitacion 6 6 8 X?=0,76
Shock 8 8 6 p= 0,682
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Pediatr, 3 en An Esp Pediatr, 3 en RevNeurol, 1
en Am J Obstet Gynecol y 1 en N Engl J Med.
Confirmamos que cada grupo de trabajo utiliza
una definicion diferente tanto en el nimero
como en lacombinacion de criterios utilizados,
asi como en los puntos de corte de las variables
cuantitativas (Apgar y pH umbilical y posnatal).
Noeshabitual diferenciar lagravedad del evento
asfictico. Delos 11 estudios sobrelaAPredliza-
dos en nuestro pais encontramos importantes
diferencias epidemiol 6gicas: lafrecuenciadela
APvariaentreel 1,46y 14,8% delosRN vivos,
lafrecuencia de encefal opatia en pacientes con
AP variaentre el 8,6 y 89%, y lafrecuenciade
secuelas neurol 6gicas postasficticas varia entre
el 11,2 y el 35,3%. Conclusiones. Es preciso
establecer un consenso sobreladefinicion dela
AP (diferenciando lasformasgraves, cuantitati-
vamente las més importantes, y las formas no
graves, cuantitativamente las mas frecuentes),
que permitaestablecer comparacioneshomogé-
neas en | os estudi os epi demiol 6gicos respecto a
laincidenciay morbimortalidad dela AP.

O7. Aproximacion clinica a los modelos
experimentales de encefalopatia neonatal
postasfictica en ratas y su profilaxis con
flunaricina

C. Molinero, J. Figueras, A. Molinero?

Unidad Integrada de Pediatria. Hospital Clinic
Maternidad. Hospital de Sant Joan de Déu.
2 Departamento de Biologia Celular y Fisiologia.
Unidad de Fisiologia Animal de Ciencias. UAB.
Barcelona.

Introduccién. Desdelaprimeradescripcion rea
lizada por Little en 1862 sobrelarelacion entre
problemas obstétricosy posterioresdeficiencias
neuroldgicas, la asfixia neonatal sigue produ-
ciendo, en los albores del siglo XXI, patologia
neuroldgica como pardlisis cerebral, epilepsia,
trastornos de aprendizaje o de conducta. Los
autores que estudian la respuesta del cerebro
inmaduro frente a la asfixia y sus posteriores
secuelas, utilizan diferentes metodologias en el
area experimental. La mayoria de los model os
utilizados en dichos estudios proceden del des-
crito por Levine en 1960 basado en un proceso
hi pdxi co-isquémico procedente de model osex-
perimentales utilizados en adultos. Objetivos.
En nuestro estudio intentaremos adaptar las me-
todologias experimentales ala situacion clinica
pediétrica-neonatal y crear un nuevo modelo
experimental en asfixia neonatal con garantias
cientificas, pero mas proximo a los aconteci-
mientosy ala cronologia observada en huma-
nos. Material y métodos. Se incluyeron en el
estudio un total de 216 ratas de raza Wistar de
menos de 24 horas de vida. La mitad de estos
animal essesometieronaanoxia, durante30 mi-
nutos, por barrido de nitrégeno en camaraestan-
ca, y laotramitad asumié dicha maniobra pero
con niveles de oxigeno ambiental para control,
trasrecuperar al grupo andxico con cinco minu-
tosdeoxigeno al 100%. Al finalizar dichaparte
del estudioseinicio, deinmediato, untratamien-
to con flunarizina con dosis de 50 mg/kg/dosis
por via oral cada 12 horas durante tres dias al
50% decadaunodelosdosgruposdiferenciados
como andxicosonoanodxicos. Al otro50%seles
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administro placebo. A lo largo del estudio, el
investigador fueciegoal tratamientoadministra-
do. Enel P14 sevalord, medianteunlaberintoen
T con agua, la capacidad de aprendizaje de los
diferentes grupos. Se realizaron cinco pruebas
para cada sujeto con un descanso de una hora
entre pruebascon fuentedecalor y sinlamadre.
Al finalizar las pruebas se procedi6 ala decapi-
tacion delosanimalesy alaposterior manipula-
cion del cerebro para un estudio histolégico.
Este estudio se censd en las zonas CAIl del
hipocampoy neocértex frontal y severificé por
unobservador ciegoal grupoy al tratamiento. El
andlisisdelos datos se centrd en buscar diferen-
cias(p< 0,05) entrelosdiferentesgruposy posi-
bles correlaciones. Resultados. Los resultados
mostraron un aprendizaje significativo para el
conjunto de animales (T1 vs T5 p= 0,0001), y
aparecieron diferencias para e tiempo entre
grupos anodxico y el no andxico. También se
hallaron diferencias significativas en el peso de
los sujetos, se establecieron entre el grupo trata-
doconflunarizinay el restodeanimales(p= 0,03),
asi como en el grado de lesion en el neocortex
frontal que fue mayor parael grupo no anoxico
tratado con placebo (p= 0,001). Conclusion. La
aproximacion clinicopediétrica a los modelos
experimental esde asfixianeonatal pareceser un
buen camino paraestudiar demaneramésrealis-
ta, aunque no menos rigurosa, esta patologia.

08. Patr6n de salva-supresion en € perio-
do neonatal: ¢implica sempre mal pro-
noéstico?

C. Gonzdlez?, J. Campistol ?, F. Sanmarti?, J.
Conill 3 M. Iriondo®

2 Servicio de Neurologia. ® Unidad de Neonatol ogia.
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LI.,
Barcelona.

Introduccion. El patrén desalva-supresion (S-S)
fue descrito por primera vez en humanos por
Henry y Scoville en pacientesen losque se habia
aislado el cortex cerebral trasintervencionesneu-
roquirdrgicas. Secaracterizapor periodosprolon-
gados (> de 10 s) de atenuacion marcada de la
actividad eléctricadefondo (voltges< 5 nV)que
aternan con periodos més cortos de salvas de
actividad paroxistica. Las salvas generamente
estan formadas por actividad thetay deltadeato
voltaje (75-250 nV) con ondas agudasy puntas
sobrepuestas. En neonatos puede suceder como
resultado de hipoxia, isquemia, encefalitis o ad-
ministracion de agentes anestésicosy se harela
cionado con mal prondstico, tanto vital como de
permanencia de graves secuelas neurol6gicas.
Asi mismo, es conocida su asociacion con el
sindrome de Ohtaharay |a epilepsia mioclonica
precoz, ademas de ciertas metabol opatias. Obje-
tivo. Revisar |os pacientes en los que fue posible
identificar un patron de salva-supresion en la
épocaneonatal, y cuyo desarrollo neuroldgico y
evolucion clinicahan sido favorables. Pacientesy
métodos. Se presentan seis pacientes con patron
desalva-supresiénenel periodo neonatal. Sehan
andlizado, en todos los casos, los antecedentes
perinatal es(tipo departo, puntuaciénenel test de
Apgar), clinica de encefalopatia isquémico-hi-
poxica, necesidad de ventilacion mecanicay du-
racion de lamisma, medicacion recibida, neuro-
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Tabla. Convulsiones neonatales. Revision de 77 casos.

Etiologia N°observac Asintomaétic Secuelas Fallecidos Malaevol.
E hipdxicoisquémica 30 39% 9 30% 12 40% 9 30% 19 633%
Hemorragia intracraneal 10 13% 3 30% 5 50% 2 20% 7 70%
Malformacion SNC 7 9,1% 0 0% 7 100% 0 0% 7 100%
Hipoglucemia 5 6,5% 3 60% 2 40% 0 0% 2 40%
CNidiopaticas benignas 4 5,2% 3 75% 1 25% 0 0% 0 0%
Infeccion bacteriana 4 52% 1 25% 2 50% 1 25% 3 75%
Metabolopatia 3 3,9% 0 0% 1 33% 2 66% 2 66%
Otros 6 7,8% 3 50% 1 166% 2 333% 2 33%
Idiopatico 8 104% 4 50% 4 50% 0 0% 4 50%
Total 77 100% 26 336% 35  454% 16 20% 46 59,7%

imagen, EEG seriados, examen clinico seriado y
seguimiento neurol 6gico. Resultados. Lamuestra
estd compuesta de seis recién nacidos (RN) de
edadesgestacionaesquevarianentrelas33y las
43 semanas, y queactualmentetienenentre4 me-
sesy 9 afos. Entodosloscasosel parto seprodujo
por cesarea por sufrimiento fetal excepto en una
observacion. Cinco recién nacidosprecisaronre-
animacion profunda e intubacion en la sala de
partos. La duracién de la ventilacion asistida
oscil6entre72 horasy 18 diassalvoenuncasoen
que no preciso apoyo respiratorio. El patron de
salva-supresion aparecid enlosprimeros2-3 dias
deviday noseprolongénuncaméasalladelasdos
semanas. Solo cuatro de los seis pacientes desa
rrollaroncrisisconvulsivasdepredominioténico.
Enningun casofueposibledeterminar unaetiol o-
giadefinidasalvoel antecedentecomindeasfixia
perinatal grave, connormalidad enlosexamenes
complementarios. De los seis casos solamente
uno presenta como secuelaunaepilepsiaparcia
con buen control clinico, € resto delos pacientes
se mantienen asintoméaticosy con escolarizacion
normal. Conclusiones. 1. Se presenta una serie
cortade pacientes con antecedentes de sufrimien-
tofetal agudoy patron EEG desalva-supresionen
el periodo neonatal de origen no medicamento-
s0. 2. Presentan escasatraduccion clinicay rapi-
damejoriaclinicaEEGy/orecuperaciéncomple-
ta sin aparentes secuelas. 3. El patrén de
salva-supresion, si bientieneun prondstico reser-
vadoencuantoalamorbimortalidadenel neona-
to, no siempre implicamal prondstico como he-
mospodido demostrar con estaseriede pacientes.

09. Convulsionesneonatales. Revision de
77 casos

E. Alcover-Bloch, J. Campistol, M. Iriondo

Servicio de Neurologia. Seccién de Neonatologia.
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LlI.,
Barcelona.

Objetivos. Revision descriptivadelasconvulsio-
nes neonatales. Pacientes y métodos. Estudio
retrospectivo delos pacientes de nuestra Unidad
de Neonatologia, en el periodo comprendido
entreel 1992y 1998, con convulsiones antesde
los 30 dias. Resultados. Las caracteristicas de la

muestrason: sexo masculino 63,6%, edad gesta-
cional mediade 36,42 semanas (DE 4,72, inter-
valo 25-42), peso de nacimiento medio 2.653 g
(DE964,5, interval 0 530-4.420). Datos perina-
tol6gicos. anomalias en el embarazo en 31 pa-
cientes (40,3%), destacando alteraciones eco-
gréficasy sufrimientofetal agudo, partoeutdcico
enel 46,8%. Apgar aloscinco minutosinferior a
4 en 4 casos (5,5%). Clinica sintomatologia
previaenel 76%, primeracrisisalas119,4 horas
(DE 157,07, intervalo 1-620), en 35 pacientes
(47,3%) en las primeras 48 horas; 7 estatus. Un
Unico tipo de crisis en 49 neonatos (65,3%),
sobretodoténicasy cl6nicas. Examenescomple-
mentarios: ecografiatransfontanelar anormal en
33 (44%) casos (hemorragia 21,3% edema
13,4%), TACy/o RMN alteradasen 24 (27,6%),
EEG patolégico en 55 (78,5%), (alteraciones
moderadasofocalesen 32, gravesoconpatrénde
salva-supresion en 15 crisis en 8). Tratamiento:
fenobarbital en el 81,8%, la mitad requirié un
cambio terapéutico; 16 pacientes (20,7%) fue-
ron éxitus, 34 pacientes (55,7%) prosiguieronel
tratamiento anticonvulsionante al alta. Diagnés-
tico etiolégico. Evolucion: secuelas en 35 pa-
cientes(54,4%): retrasocognitivoen24(39,3%),
epilepsiaen 19 (31,1%) afectacién motoraen 12
(19,7%), disfunciongeneral minimaen6(9,8%).
Peor evolucion (éxitus o secuelas graves) en
malformaciones, meningitis, hemorragiasintra-
craneal es, metabol opatiasy EHI, masbenignaen
hi poglucemiasy sobretodo en convulsionesneo-
natales idiopéticas benignas (Tabla).

010. Convulsiones neonatales en recién

nacidos a término. Seguimiento neuro-
evolutivo

S. Brunstein, M.D. Lluch, A. Sacristan, A.
Mérquez, . Ramos

Seccion de Neurologia Pediatrica. Servicio de
Pediatria. Hospital Universitario Virgen de
Macarena. Sevilla.

Objetivo. Revisar la evolucién neurolégica de
recién nacidos (RN) a término que presentaron
convulsiones en € periodo neonatal, con exclu-
si6n de aquellos nifios con crisis de origen exclu-
sivamente metabdlico. Pacientes y métodos. Se
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realizaun estudio retrospectivo de44 RN atérmi-
no, ingresadosen neonatol ogiaentre 1991y 1998,
en los que se estableci6 € diagnéstico clinico de
crisis convulsivas y realizaron un seguimiento
neuroevol utivo. SehanexcluidolosRN pretérmi-
noy los RN con crisis de origen metabdlico. En
todos los pacientes se recogieron datos prenata-
les, perinatales, neonatales y del seguimiento
psiconeuroevolutivo posterior. Se valoro espe-
cialmente el desarrollo psicomotor, la patologia
motora, sensoria y la aparicion de epilepsia se-
cundaria. Resultados. 18(40,9%) erannifiasy 26
(59,1%) varones, 35 (79,5%) deellosconunpeso
adecuado paralaedadgestacional . En 14 (31,8%)
habia existido alguna patol ogia durante la gesta-
cion. Presentaron sindrome hi poxico-isquémico
(SHI) a dta 21 (47,7%) RN, y en 18 de ellos
(40,9%) se habiaregistrado sufrimiento fetal an-
tes del parto. La exploracion neuroldgica fue
patologica en 26 pacientes (59,1%) de RN y
persistieron los sintomas durante mas de una
semanaen 16 pacientes (36,4%). En 29 (65,9%)
las crisis seiniciaron en las primeras 48 horas de
vida. 21 RN (47,7%) presentaron mésde un tipo
decrisis; en 15 (34,1%) estascrisissecontrolaron
en las 24 horas siguientes a su inicio y en 23
(52,3%) persistieronentredosy sietedias. EIl EEG
intercritico realizado en 42 RN fue normal en 29
(69%), y existia actividad paroxistica focal o
generalizadaen 5 (11,9%), y en 3 (7,1%) de los
nifios se registré paroxismo-supresion. En todos
los nifios se realizé un estudio de imagen, en 43
una ecografia precoz, que fue norma en 21
(48,8%). L as patol ogias mas preval entes fueron:
el edema en 7 casos (16%), la hemorragia en 6
(13,9%) y desarrollaron epilepsiaen 8 (18,2%) y
deelosen 3 (6,8%) antes del sexto mes, corres-
pondiendoasindromesdeWest. L osfactoresque
influyerondemanerasignificativaenlaaparicion
delaepilepsiafueron SHI (p= 0,0034), alteracio-
nesparoxisticasdel EEG (p= 0,0076) y ateracio-
nesdelaTAC (p= 0,0007). En 8 nifios (18%) €l
coeficiente de desarrollo fue patolégico y en
todos | os pacientes la aparicion de las crisis neo-
natales fue antes de las 48 horas de vida
(p=0,0417). Tambiéntuvounaltovalor predicti-
vo la presencia de paroxismos en el EEG
(p=0,00068). Los nifios con epilepsia secuelar
asociaban con mayor frecuencia bajo CD. De
estos nifios presentaron patol ogia motora secue-
lar 9 (20%), y todos mostraron una exploracion
neurol gicapatol 6gicaneonatal (p= 0,0319) y en
8fueprecisointubacion (p= 0,0011). Tambiénla
relacion entre el EEG paroxistico neonatal y CD
fuesignificativa(p= 0,0037).Igualmenteel EEG
paroxistico condicioné mayor patologia senso-
rial. Conclusiones. El SHI siguesiendo, en nues-
tromedio, laprincipal causadecrisisconvulsivas
en el RN atérmino. El comienzo precoz de las
crisisy el EEG patol6gico son los factores que
condicionan toda la patol ogia posterior.

O11. Factores semiolégicos y evolutivos
delas crisis cerebrales neonatales

A. Gonzdlez-Meneses, C. Rangel-Pineda, M.
Rufo-Campos

Unidad de Neurologia Infantil. HIU Virgen del
Rocio. Sevilla.

Objetivos. Analizar lasemiologiacriticaduran-
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teel periodo neonatal, clasificacion, evolucion
y secuelas. Pacientesy métodos. Estudioretros-
pectivo de 63 historias clinicas, entre 1990 y
1998, deneonatosingresadosen unserviciode
neonatol ogia, con al menosun episodio critico
durante la hospitalizacion. Los pacientes eran
29 varonesy 31 nifias, controladosentre 10 me-
sesy 7 afios, salvoloséxitusdurantesuingreso.
Tres casos fueron excluidos por considerar sus
manifestaciones sin origen cerebral. Se estu-
diaron seis historias clinicas neonatales, el exa-
men neurol 6gi co, el diagndstico, lasmanifesta-
ciones criticas, su frecuencia y duracion, el
momento de aparicién, el tiempo hastael trata-
miento, la neuroimagen (eco cerebral, TAC,
RMN) y EEG, asi como el seguimiento poste-
rior y los farmacos en la primeracrisisy en la
ultima revision. Resultados. Escasaincidencia
deantecedentesfamiliaresdeepilepsia(91,7%);
parto eutdcico en el 33,3% y distdcico en el
66,6%. Prematuridad en 1/4 de los pacientes.
Exploracion neurol 6gicaanormal enlaprimera
revision traslahospitalizacion en el 83,3%. La
patologia basal més frecuente fue el sindrome
hipdxico-isquémico en 37 pacientes (61,7%).
Laclinicaapareci6 en el primer diadevidaen
la mayoria de los casos. Se presentaron crisis
hipertonicas en 20 casos, tonicas en 13, cléni-
casen 13, hipotoénicasy sutilesen 3y apneasen
1. Veinticinco pacientes sufrieron varios tipos
de crisis; de ellos, 20 padecieron crisis casi
diarias, con unaduracion habitual de segundos
0 minutos, 23 pacientes fueron éxitus, 19 se
consideraron normales en los Ultimos contro-
les, 7 padecieron crisis epilépticas, 9 pacientes
mostraron retraso psicomotor, 2 padecieron
déficit motores, 1 malformacion y 8 secuelas
varias. Existe significacién estadistica entre la
aparicion de secuelas y la precocidad de las
manifestaciones criticas, pero no con la dura-
cion, con la semiologia, ni con la frecuencia.
También es significativa la relacion entre la
hipoxia-isquemia, el éxitusy lassecuelas. Con-
clusiones. Las convulsiones neonatales son en
muchos casos la expresién de un trastorno
neurol6gico o €l inicio de una encefalopatia
posterior. Apreciamosmayor incidenciadecri-
sis en partos distocicos y embarazos a término
de peso adecuado. La encefal opatia hipdxico-
isquémicase revelacomo lacausaprincipa de
las crisis neonatales.

012. Significado clinico y evolutivo del
trazado electroencefalografico burst-
supression en el periodo neonatal

A. Martinez-Bermejo, V. Lopez-Martin, C.
Roche, J. Arcas, A. Tendero, |. Pascual-
Castrovigjo

Servicio de Neuropediatria. Hospital La Paz.
Universidad Auténoma. Madrid.

Introduccion y objetivo. El trazado electroen-
cefalogréfico en el periodo neonatal, denomi-
nado descargasde supresi6n o bur st-supression
0 tambi én paroxistico, constituye la expresion
de una grave afectacion de la electrogénesis
cerebral en ese periodo. El proposito de este
trabajo es determinar la etiologia, €l significa-
doclinico, asi como, laevolucion delosneona-
tos con este tipo de trazado de base en el EEG.

Pacientesy métodos. Sehan seleccionado 10 pa-
cientes entre 0y 1 mes de edad, nacidos a
término que presentaron un trazado de
bur st-suppression en algunadelas exploracio-
nes EEG, aunque muchos de | os casos también
presentaban otros tipos de trazados EEG criti-
cos o intercriticos. El trazado se define por la
presencia de descargas paroxisticas complejas
depuntasy ondasagudasde caréacter pseudope-
riédico, alternando con fases de atenuacion de
laactividad. Se analizalaetiologiay lapatolo-
giaasociadaaestetipo detrazado, presenciade
crisisy evolucion neurol 6gica. Resultados. En
doce casos el trazado se asociabaaunaencefa-
lopatia hipdxico-isquémica; cuatro se asocia-
ban a infeccion del SNC; otros cuatro a una
encefal opatiaepil épticainfantil precoz, enotros
dos existia hemimegalencefalia, en tres casos
seatribuy6 alamedicacion (tres con fentanilo,
en uno de ellos asociado a fenobarbital). Dos
casos correspondian a una epilepsia miocl 6ni-
caprecoz, dospresentaban unfallo ; hiperglici-
nemiay leucinosis correspondian a otros dos
casosy en un paciente no fue posible determi-
nar laetiologia. Siete pacientes fallecieron an-
tes de los 6 meses y en cuatro no se pudo
efectuar un seguimiento posterior. En el resto
de pacientes se evidenci6 secuelas neurol 6gi-
cas severas, excepto en un caso, tratado con
fentanilo y fenobarbital, en el contexto de una
encefal opatiahi poxico-isquémica, que presen-
t6 secuelas leves. En todos |0s casos se asocia-
ban crisis convulsivas. Conclusiones. La pre-
senciadeuntrazado EEG de bur st-suppression
en el neonato obliga a un exhaustivo estudio
etiol6gico. En algun caso laetiol ogia puede ser
mixta. Aunque se asocian con un pronostico
peyorativo, es necesario desligar aquellos ca-
sos en los que en el tratamiento estén implica-
dos y derivados piperidinicos, solos o0 asocia-
dosafenobarbital, yaque éstos pueden no tener
un pronastico tan grave.

013. Manifestaciones clinicas precoces y
evolucion de los recién nacidos a término
con lesiones hemorragicas intracraneales
secundarias a traumatismo obstétrico

F.GarciaMufioz, D. Reyes-Suérez, M. Gresa
Mufoz, J.C. Esteban-Calvo, C. Santana-
Reyes, A. Garcia-Alix

Servicio de Neonatologia. Departamento de
Pediatria. Hospital Universitario Materno Infantil
de Canarias. Las Palmas de Gran Canaria.

Introduccion. El traumatismo obstétrico es
unacausareconocidade hemorragiaintracra-
neal (HIC). Sin embargo, |as manifestaciones
clinicastempranasy el prondstico neurol 6gi-
co hanrecibido unaescasaatencion. Objetivo.
Conocer |as manifestaciones clinicas tempra-
nas y el desenlace de los recién nacidos a
término con HIC secundaria a traumatismo
obstétrico. Pacientesy métodos. Disefio: estu-
dio prospectivo. Ambito: hospital universita-
rio. Poblacion: todos los recién nacidos con
HIC secundariaatraumatismo obstétrico. Tras
el diagndstico se realizaron exdmenes neuro-
|6gicos estructurados durante los primeros
diasdevida. Laevolucion posterior se evalud
cada 3 meses mediante el método de Anuel-
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Tabla.

Hinotonia  C Isi Inicio de Est Desviacién  Fontanela  Anemizacionytrastornos
Ipotonia - LONVUISIONES 145 crisis Stupor ocular llena delacoagulacion
HS 3/3 3/3 < 24 h (todos) 2/3 113 0 3/3
HE 3/3 2/3 > 24 h (todos) 1/3 0 2/3 3/3

Tisony Grenier, €l test de desarrollo de Den-
ver y el perfil de patron motor temprano
(EMPP). El periodo de seguimiento fuede8a
21 meses. Los nifios fueron clasificados de
acuerdo con el dltimo examen. Resultados.
Seis pacientes fueron incluidos, tres presenta-
ron hemorragiasubdural (HS) conlaceracion
de lahoz. Dos de ellos tuvieron también he-
morragia de la convexidad y uno de estos
pacientes present6 unalesion isquémicaen el
territorio de la arteria cerebral media (ACM)
derecha. Los otros tres nifios desarrollaron
una hemorragia epidural (HE), unilateral en
2 casos, y hilateral en el otro. Uno de ellos
presento, ademés, unalesion espinal anivel de
C5. Algunos hallazgos clinicos analiticos se
resumen en la tabla. Evolucion: el paciente
con lesién isguémica en el territorio de la
ACM falleci6 alas55 horasdevida Losotros
cinco pacientes sobrevivierony todos, excep-
to el paciente conlesion medular, presentaron
un desarrollo motor normal . Ningun nifio con
HS desarrollé hidrocefalia por bloqueo del
liquido cefalorraquideo en la fosa posterior.
Conclusiones. El curso clinico inicial se ca-
racterizo por hipotonia y convulsiones. Las
alteraciones de laalertano fueron constantes.
El desenlace de los pacientes sin lesiones
asociadas fue normal. Las alteraciones de la
coagulacion y la anemizacion brusca fueron
hallazgos extraneurol dgicos constantes. Las
convulsiones, junto con una rapida anemiza-
cion deben sugerir la presencia de una HIC
tras un parto dificultoso.

014. Anticuer posantifosfolipidicos: factor
deriesgo de enfermedad cerebrovascular,
también en el periodo neonatal

E. Cardo, G. Rul-lan, A. Figuerola, M. Uson,
J. Burcet

Hospital de Sant Joan de Déu. Palma de Mallorca.

Introduccion. Laetiologiadelasenfermedades
cerebrovasculares (ECV) en la poblacion pe-
didtricaquedasin identificar en un 25% de los
casos investigados para todos los factores de
riesgo conocidos. Este porcentaje aumenta al
50% cuando se trata del periodo neonatal. El
sindrome antifosfolipidico y |a hiperhomocis-
teinemia moderada son factores de riesgo de
trombosis venosas periféricas y deictus en la
poblacion adulta. La coexistencia de factores
de riesgo menores en un mismo individuo es
desconocida. Lainfluenciade estosfactoresde
riesgo, presentes durante el embarazo, y su
influencia sobre el feto, es también una cues-
tién sin resolver. Caso clinico. Presentamosun
paciente de 18 meses de edad que alos 10 dias
devidalamadrerefiere que present un episo-
dio de letargiay rechazo del alimento coinci-
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diendo con un catarro de vias altas, no preciso
ingreso hospitalario y las exploraciones com-
plementariasrealizadasfueronnegativas. Alre-
dedor de los ocho meses se diagnostica de
hemiplejia izquierda leve con més afectacion
del miembro superior que inferior. Una reso-
nancia magnética (RM) realizadaalos 11 me-
ses muestra una zona de encefalomalacia y
dilatacion del ventriculo derecho compatibles
conunalesidnisguémicavascular en el territo-
rio dela arteria cerebral media. Unavez reali-
zado el protocolo de estudio de ECV, en la
infancia se detectan anticuerpos antifosfolipi-
dicos positivos en tres determinaciones dife-
rentes, junto con hiperhomoci steinemiamode-
rada. El paciente es heterocigoto para la
mutacion de la variante termolabil MTHFR.
Conclusiones. Resulta cada vez més evidente
quelaproducciondeECV enlaedad pediatrica
seproduce por laconjuncién devariosfactores
deriesgo. Aunque el infarto cerebral neonatal
es poco frecuente, se ha infradiagnosticado y
debe investigarse de forma exhaustiva. Se de-
ben determinar |os anticuerpos antifosfolipidi-
cos en pacientes pediétricos con ECV. Esim-
portante identificar los factores de riesgo
potencialmente modificables en laedad pedi&-
trica para poder utilizar las medidas terapéuti-
casactual menteen funcionamientoenlapobla-
cién adulta.

015. Lesionesfocalesisquémicas o hemo-
rragicas en € recién nacido a término.
Revision casuistica de la Ultima década

S. Ruiz-Escusol, P. Medrano-Marina, M.
Galvan-Manso, Y . Tabuenca-Guitart, A.Mar-
co-Tello, V. Rebaje-Moisés, J. L opez-Pison?
Unidad Neonatal. * Seccion de Neuropediatria.
Hospital UniversitarioMiguel Servet. Zaragoza.

Objetivo. Estudiar recién nacidos a término
(RNT) con lesién isquémica o hemorragica
cerebral focal y sintomas en periodo neonatal
paradeterminar factoresderiesgo, evoluciony
prondstico. Pacientesy métodos. Serevisan los
RN estudiados en el hospital durante un perio-
dode10 afios(enerode 1990 amarzo de2000)
y su evolucion, controlada en consultade neu-
ropediatria. Hemos recogido antecedentes fa-
miliares, embarazo, parto, clinica, exploracion
fisica, pruebascomplementarias, diagndsticoy
evolucion. Resultados. Encontramosnueve ca-
sos: cuatro infartos (todos en territorio de arte-
ria cerebral mediaizquierda) y cinco hemato-
mas. Eran embarazos controlados normales
exceptodos. Entresdeloscasosel registrofetal
fue patol 6gico. Hubo cuatro partos eutdcicos,
una ventosa, una ventosa y forceps, y tres
ceséreas. La placentay cordén eran normales
excepto en dos casos. El Apgar fue normal
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excepto en tres pacientes que precisaron reani-
macion inmediata. La clinica se inici6 en los
primeros tres dias de vida, y fue convulsiva
excepto en un caso. La neuroimagen (eco y
TAC) confirm6 el diagnostico. Exceptuando
dos casos con traumatismo obstétrico impor-
tante, no se haidentificado la causa. La edad
actual entre 7 mesesy 9 afios; un pacientetiene
exploracién neurol6gica normal, siete afecta-
cion motora leve y uno grave; un caso con
afectacion intelectual leve y otro grave.
Conclusiones. 1. Las lesiones focales isqué-
micas 0 hemorrégicas son infrecuentes en
RNT. 2. No hay antecedentes que ayuden a
identificar lacausa. 3. Suelen dar clinicacon-
vulsiva en periodo neonatal inmediato. 4. La
neuroimagen (eco-TAC) es fundamental para
el diagnostico. 5. Laevolucionsueleser favo-
rable, con af ectacion motora frecuente.

016. Efecto preventivo de los corti-
coster oidesantenatalessobrelaincidencia
y gravedad de la hemorragia peri-
intraventricular en prematuros

S.Roldan, M.D. Lluch, M. Santano, A. L 6pez,
C. Séenz

Unidad de Neuropediatria. Unidad de Neonatol ogia.
Servicio de Pediatria. Hospital Virgen de Macarena.
Sevilla.

Introduccion. El tratamiento materno antena-
tal con corticosteroides disminuyelainciden-
ciay gravedad delahemorragiaperi-intraven-
tricular (HPIV) en prematuros. Mantienen al
RN hemodinamicamente mas estable evitan-
do fluctuaciones en la TA. Pacientes y méto-
dos. La muestra la forman RN pretérmino
menores 0 iguales a 36 semanas, durante
2 afios. El protocol o incluye numerososfacto-
res relacionados con HPIV. Paquete estadisti-
co SPSS. Losnifiosexcluidosfueron por: falta
de datos prenatal es, tratados con indometaci-
nay supervivencia<72 h. Resultados. Grupo
de 105 pacientes, incidenciaHPIV en 14,3%.
Lostratadosfueron 69 (65,7%), y losnotrata-
dos 36 (34,3%). Comprobamoslascorrelacio-
nes de HPIV establecidasy otras actualmente
discutidas. Hallamos diferencias estadistica-
mente significativas entre no haber recibido
tratamiento y padecer HPIV: Tratados 5,8%,
no tratados 31,6% (p= 0,0006). L osnifiostra-
tados sufren hemorragias en menor propor-
cion, y si sucede, lagravedad es menor. Obte-
nemos valores de TA sistdlica y diastdlica
significativamente mas bajos en el grupo de
HPIV, mas marcadas en las primeras 12 horas
devidaaunque mantenidas en todoslosinter-
valos. LosRN con HPIV presentan mayoresy
més bruscas fluctuacionesdelaTA, permane-
ciendo més estable en el grupo sin HPIV
(p=0,003). Estéa constatada la relacion entre
HPIV y EMH (p=0,01) y HPIV -ventilacion
asistida (p= 0,01). Analizamos la influencia
de los principales factores sobre la HPIV:
EMH, corticoidesy TA (regresion multiple).
Lavariable massignificativacon mayor valor
predictivo es un tratamiento con corticoides
seguido de fluctuaciones de TA (p= 0,0024 y
p= 0,0034, respectivamente). Conclusiones.
LaHPIV, importante problemaen el prematu-
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ro por suincidenciay gravedad, esun proceso
plurifactorial sin unasolacausadirecta, y son
el compromiso hemodinadmico y el respirato-
rio los dos principal es condicionantes. El tra-
tamiento con corticoides para la maduracion
pulmonar fetal reduce laincidenciay grave-
dad de HPIV en el pretérmino. El efecto pro-
tector no se justifica sélo por su mejora sobre
lafuncion pulmonar, si no que mantienen la
TA més estable evitando fluctuaciones brus-
cas; salvaguardan asi los vasos de la matriz
germinal de estos cambios, fisiopatol égica-
mente condicionantes de HPIV.

017. Evolucién neurolégica de los nifios
menores de 1.000 g

M. Rupérez, P. Castro de Castro, C. Garcia-
Sanz, M. San-Miguel, M. Sierra, C. Garzo,
D. Blanco

Servicio de Neuropediatria. Servicio de Neonatolo-
gia. Hospital Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccién. El importanteavancedelaneo-
natologia de los Ultimos afios ha posibilitado
unasignificativadisminuciontantoenlamor-
talidad como en la morbilidad de los grandes
prematuros. Sinembargo, lafrecuenciaconla
gue desarrollan secuelas neuroldgicas sigue
siendo muy alta. Con el fin de predecir aque-
Ilos prematuros con alto riesgo de padecer
secuelas neurol gicas se realiza unaescala de
prondstico neurol 6gico con variables obteni-
dasduranteel periodo neonatal y secomparan
con otras escalas previas. Pacientes y méto-
dos. Serevisan 66 neonatosmenoresde1.000 g
de peso, sin malformaciones sométicas es-
tructurales. Durante su estancia en la unidad
de neonatol ogia se valoraron veinte variables
prenatales, perinatales y postnatales de un
posible riesgo neurolégico. Todos los nifios
recibieron al alta estimulacion precoz y reha-
bilitaciony, si nofallecieron, secontrolaronal
menos durante dos afios aplicando lostests de
Brunnet Lezinne y/o Denver para valorar su
desarrollo psicomotor. Se realizé un estudio
estadistico describiendo |as variables cuanti-
tativas y cualitativas. Posteriormente, se rela-
cionaronlosposiblesfactoresderiesgo parael
desarrollo psicomotor final medianteel test de
laji al cuadrado o el exacto de Fischer cuando
fue necesario. La sensibilidad y la especifici-
dad del test seharealizado medianteel estudio
del érea bajo la curva ROC. Resultados. Las
variables de mayor significaciéon pronéstica
fueron: hemorragiaintraventricular gradolll,
leucomal acia periventricular, dilatacion ven-
tricular, retinopatiagradoslli olV, Apgar alos
cinco5 menor de7,y necesidad deventilacion
mecanica, durante masde 28 dias, o de oxige-
no durante mas de 74 dias. Con estos datos se
confecciond una escala prondstico con un
maximo de 22 puntos. El estudio de la curva
ROC tiene un alto indice de fiabilidad con un
areabajolacurvadel 86,7%. El punto decorte
mas adecuado es 9, con sensibilidad de 0,70y
especificidad de 0,89. Conclusiones. La esca-
larealizada es facil dellevar acabo y estadis-
ticamente es muy fiable para pronosticar el
dafio neuroldgico en los nifios menores de
1.000 g de peso al nacer.
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018. Seguimientoderecién nacidosdealto
riesgo: impacto de los abandonos en la
estimacion de la frecuencia de pardlisis
cerebral alosdosafiosen unapoblacién de
nacidos con peso menor de 1.500 g

C.R. Pdlés, J. delaCruz?® R. SImén®, M.
Lopez, F. Mateos, M.C. Medina

Servicio de Neonatologia. ®Unidad de Epidemio-
logia Clinica. ® Seccion de Neurologia Infantil.
Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Objetivo. Determinar si los nifios con peso a
nacer <1.500 g, que completan el programade
seguimiento, representan al total delapoblacion
de<1.500 gatendidosduranteel periodoneona-
tal. Pacientes y métodos. Durante el periodo
entre 1991 y 1997 se atendieron a 601 nifios
<1.500 g, de éstos fallecieron 144 y 29 no se
citaron para un seguimiento. De los que inicia-
ron el programa, 62 nifios se perdierony 366 se
valoraronalosdosafios. Serecogieronlosdatos
neonatalesdetodoslosnifiosy serealizaronuna
serie de estrategias para conseguir informacion
sobre los perdidos/ilocalizables. Cuando se lo-
calizaba a un nifio se pasaba un cuestionario
telefonico que permitiaidentificar |os casos de
pardlisis cerebral (PC) moderados o graves. En
algunoscasosselogrévolver avalorar al nifioen
la consulta. Resultados. L as caracteristicas neo-
natal esdelapoblacién seguiday delaperdidano
difirieron salvo en la frecuencia de problema
social (8% y 52% respectivamente). Se consi-
guiéinformaciondel 58% delosnifiosperdidos
(36/62). Lafrecuenciade PC moderado o grave
identificadaentrelosperdidosfue de25% (9/36)
y en el grupo seguido hastalos dos afios fue de
7% (26/366). Larazon de riesgos estimada fue
de3,8(1,9-7,4). Entodosloscasosenlosquese
volvié avalorar alos nifios la exploracion con-
firmo el diagnosti co que se habiaestabl ecido por
el cuestionario telefonico. Conclusiones. Los
nifios que completan los programas de segui-
miento norepresentan al total delapoblaciénde
<1.500 g atendida. L os nifios que abandonan el
seguimiento tienen un riesgo de PC moderadao
gravecasi cuatro vecesmayor quelosnifiosque
se siguen. No tener en cuenta a la poblacion
perdida cuando se lleva a cabo un estudio de
seguimiento suponeignorar a 25% delos casos
de PC moderadao grave.

019. Trastornos neuropsicoldgicos en €
nifio pretérmino sin secuelas neur ol dgicas
mayor es. aspectos criticos del diagnostico

M.T. Ferrando-Lucas?, R. Mateos-Mateos?,
M. Valle-Trapero® A.Collado-Diaz®, J. Cam-
pos-Castell6®, J. Arizcun-Pineda®

aServicio de Neonatologia. ° Servicio de Psiquiatria
Infantil. ©Servicio de Neuropediatria. Servicio de
Neonatologia. Hospital Clinico Universitario San
Carlos. Madrid.

Introduccion. Los avances en las unidades de
cuidadosintensivosneonatal esimplican lasuper-
vivenciadenifiosdemuy baj oy extremadamente
bajo peso a nacer (<1.500g y <1.000g). La
tendencia mayor de estos nifios de padecer tras-
tornos neuropsicol 6gicos (TNP) es tema de nu-
merososestudios, peroexisteunaimportantefalta

deunificacion metodol 6gica. Objetivo. Determi-
nar nuestra capacidad paradetectar precozmente
TNP, tipo de alteraciones diagnosticadas y facto-
res predictores de las alteraciones detectadas en
nuestro medio. Pacientes y métodos. Lamuestra
laconstituyen 32 pacientespretérminos, 19 nifios
y 13 nifias(cuatro parejasde gemel 0s), sin secue-
lasneurol 6gicas mayores, de 27 a36 semanasde
gestacion y con un peso al nacer entre 580 g y
2.400 g. Sedividieronentresgruposenfuncion
del pesoal nacer: <1.000 g(n= 6),<1.500 g(n= 15)
y >1.500 g <2.500 g (n= 11). Todoslos nifios se
han segui doenneonatol ogia, psicol ogiay neuro-
pediatria. Los parametros revisados son: €l peso
enfunciondelaedad gestacional (Alonso/Arizcun
y Dombrowski), la patologia detectada en UV
neonatal, e medio sociocultural; el cocienteinte-
lectivo (escala Wechder para nifios) alos 5 afios
y 5meses, trastornos del lenguagje y conductas
va oradas con datos del seguimiento clinico. Re-
sultados. Con cociente intelectual (Cl) normal
(90 a112) en 29 pacientes, inteligencialimite en
dosy retraso leve en 1 paciente, independiente-
mente de lagravedad de la patologiarespiratoria
padecida; (la hemorragia cerebral ha sido un
hallazgo poco frecuente y de bajo grado), de la
adecuacion o no del peso alaedad gestacional y
del entornosociocultural. Trastornosdel lenguaje
(TL)y conductaen 15 nifios(42%), predominan-
doel TL enpretérminosde>1.500 g, <2.500 gy
laconducta en los de <1.500 g sin clasificacion
semiol6gicadel trastorno. Conclusiones. La au-
sencia de secuelas neurol6gicas mayores no es
excluyentedetrastorno neuropsi col 6gi co especi-
fico, pero si es predictor de un nivel intelectual
normal. Lavaloraciéndel Cl esinsuficientecomo
dato marcador deun buen funcionamientoglobal
del nifio. Los datos de laanamnesis, en el segui-
miento, pueden detectar los déficits pero son
insuficientes para un correcto diagnéstico. Las
pruebas neuropsicol dgicas objetivas pueden y
deben ser pasadas precozmente. La deteccion
precoz de |as secuelas neuropsicol dgicas, aun en
ausenciadesecuel aneurol 6gicamayor, esfunda-
mental paralacorrectaorientacionglobal del nifio
y constituye un error €l infravalorarlas.

020. Cooperaciéninter nacional enlaaten-
cion anifiosderiesgopsiconeur osensorial:
programa NAR de Ecuador

A. Mérquez? |. Ramos? Equipo NAR
Ecuador ®

2Unidad de Maduracién. Servicio de Pediatria.
Hospital Virgen de Macarena. Sevilla. ® Hospitales
del Ministerio de Salud Publica del Ecuador.

Introduccién. El ProgramaNAR de prevencion
y atencion a nifios de alto riesgo se desarrolla
desde 1997 en Ecuador graciasalafinanciacion
de la Junta de Andaluciay la colaboracion del
Ministerio de Salud y de las universidades de
Ecuador, OPS/OMSy del Hospital Virgen Ma-
carenade Sevilla. Objetivo. Este estudio preten-
de conocer la prevalencia de los factores de
riesgo y su relacion en el desarrollo del nifio,
como parte de una investigacion en curso que
tiene lafinalidad de mejorar la prevenciony la
atencion de | as discapaci dades en Ecuador y los
posteriores estudios comparativosinternaciona-
les. Pacientesy métodos. Del0s2.100 nifioscon
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antecedentesderiesgo psiconeurosensorial aten-
didos, se seleccionaron 210 con un seguimiento
completo desde su hacimiento hastalos 12 afios
deedad. Se establ ecié un protocol o derecogida
de datos retrospectivos (sociofamiliares, emba-
razo, parto y periodo neonatal) y prospectivos
(evolucion neuromadurativa basadaen lavalo-
racionneuropsicol 6gicay test deBrunet-Lezing).
Resultados. El 42,4% son mujeresy procedende
unentornourbanoel 86,2%. Confactoresdealto
riesgo sociofamiliar en e 37%, el 17% de las
madres tienen una edad de riesgo (<18 afios o
>35 afos) y el 41% antecedentesdepatologiaen
embarazosanteriores. Son pretérminosel 37,5%,
conunpesoal nacer <2.500 gel 48,1%y <1.500 g
el 10%. Presentan antecedentes de patologia
prenatal el 63,3% Yy eslamasfrecuentelamater-
nadurante el embarazo (54,8%) y lamalforma-
tiva(17,8%). Lapatologia perinatal aparece en
€l 78%; lametabdlicaenel 43,3%, larespiratoria
en el 35,2% y lainfecciosa en el 29,8%. A los
12 meseslospacientespresentan alteracionesen
laexploraciénneurol6gicaenel 44%y cd <85 el
36%. Existe unarel acion estadisticamentesigni-
ficativa entre: la profesion de los padres con la
edad y la patol ogia materna durante el embara-
z0; el nimerodehijosy el desarrollo psicomotor
del primer afio; |a patologia materna durante el
embarazo con lapatologia perinatal, el parto de
riesgo, laedad gestacional y el peso a nacer; el
control del embarazo serelacionacon el peso a
nacer y lapatol ogiaperinatal . Lapatologiamal-
formativa con la edad gestacional, el peso al
nacer, la patologia perinatal y el desarrollo psi-
comotor. Peso y edad gestacional se relacionan
con la patologia perinatal y €l desarrollo psico-
motor. Conclusiones. El bajo nivel sociocultural
delospadresinfluyeen unainadecuadaatencion
al embarazo, enunael evadapatol ogiaduranteel
mismo y en un negativo desarrollo psicomotor
del primer afio del nifio. En los nifios con bajo
peso, pretérminosy con patol ogiaperinatal apa-
recenconmasfrecuenciaantecedentesdeemba-
razosmal controlados, patol 6gicosy malforma-
ciones. A menor pesoy edad gestacional, mayor
patologiaperinatal . L apatol ogiamal formativay
la perinatal respiratoria, neurolégicay cardio-
vascular sondemal pronésticoparael desarrollo
psicomotor enel primer afio. Loscriteriosdealto
riesgo psiconeurosensorial han de ser determi-
nados en funcion del entorno. Laaltaprevalen-
cia de discapacidades en Ecuador (13,4% CO-
NADIS-INSERSO) y e fracaso escolar (30%)
justifican la necesidad de completar la actual
investigacion.

021. Seguimientoderecién nacidosdealto
riesgo: paralisis cerebral, edad de
sedestacion y marcha en los nacidos con
peso menor de 1.500 g

R. Simén, J. dela Cruz? C.R. Palés®, M.T.
Moral, M. Castro, M.C. Mufioz

Seccion de Neurologia Infantil.  Unidad de
Epidemiologia Clinica. ® Servicio de Neonatologia.
Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Objetivos. 1. Estimar laedad corregida(EC) a
la que alcanzan la sedestacion y la marcha los
recién nacidos menores de 1.500 g con pardli-
siscerebral; 2. Estimar laprobabilidad de mar-
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chaen funcion de la edad de sedestacion y del
tipo de pardlisis cerebral. Pacientes y métodos.
Desde enero de 1991 a diciembre de 1996 se
siguieron 298 nifiosmenores1.500 g. A losdos
anosde EC un 13% (38 nifios) estaban diagnos-
ticados de pardlisis cerebral. Las edades de
sedestacion y de marcha se establecieron me-
diante entrevistaalos padresy se confirmaron
por exploracion. Se estudié laedad de sedesta-
ciony el tipodepardlisiscerebral como predic-
tores de la marcha. Resultados. El 76% de los
nifios alcanzo la sedestacién y alos 9 meses la
probabilidad de al canzar |a sedestacién fue de
un 20%, alos 18 mesesfuedeun 72%. S6loun
nifio alcanz6 la sedestacion después de los
18 meses. El 57% alcanzaron la marcha. La
probabilidad de caminar alos 18 mesesfue del
24% y a los 30 meses del 50%. Si se habia
logrado lasedestacién alos 12 meseslaproba-
bilidad demarchaalos 18 mesesfuedel 45%y
a los 30 meses del 75%. Todos los nifios con
hemiplejia consiguieron lacaminar, el 66% de
losdipléjicosy solo el 8% nifiosdelostetrapl é-
jicos. Conclusiones. Haber al canzado |a sedes-
tacion a los 12 meses de edad se relaciona y
proporciona con una mayor probabilidad de
alcanzar la marcha. Todos los nifios con PC
hemipléjico alcanzaron la marcha y més del
60% delos que presentaban PC hemipléjica. Es
mucho menosprobablequeal cancenlamarcha
los nifios que presentan PC tetrapléjico.

022. Seguimientoderecién nacidosdealto
riesgo: utilizacion secuencial de la
informacion de la ecogr afia cerebral para
estimar la probabilidad de paralisis
cerebral alosdosafiosdeedad en nacidos
con peso menor de 1.500 g

J delaCruz, C.R. Pdl&s? M. Miralles®, R.
Simon®¢, F. Mateos®, M.C. Medina®

Unidad de Epidemiologia Clinica. ®Servicio de
Neonatologia. ® Servicio de Radiologia. © Seccion de
Neurologia Infantil. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Objetivos. Estimar €l riesgo de presentar pardli-
sis cerebral a los dos afios en funcién de la
informacién proporcionadapor laecografiace-
rebral en distintos momentos delaevolucion de
los nacidos con peso menor de 1.500 g. Pacien-
tes ymétodos. Desde enero de 1991 adiciembre
de 1997 ingresaron, en el Servicio de Neonato-
logia del Hospital 12 de Octubre, 601 nifios
<1.500 g; sobrevivieron alos 28 diasel 74%, y
366 nifios se siguieron hasta los dos afios de
edad. Lainformacion delaecografiacerebral se
utiliz6 de manera descriptiva: en cadaecografia
se inform6 de manera independiente sobre la
existencia de lesion hemorrégica (hemorragia
peri-intraventricul ar, clasificadaentres grados),
de lesion parenquimatoso (clasificada en
cuatro grados, losgrados3y 4 correspondenala
aparicion delesionesquisticasen el parénquima
cerebral) y deventriculomegalia. Resultados.La
informacién de la ecografia cerebral a los dos
dias de vidano permite estimar de maneracon-
sistente la aparicion de pardlisis cerebra alos
dos afios. Cuando seinformade laexistenciade
unalesion parenquimatosa 3-4 en la ecografia
cerebral delos 7 diasde vida el riesgo de para-
lisis cerebral a los dos afios de edad se ve
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incrementado (RR 6,7, 1C95%: 2,5-8,9). Cuan-
do se informa de la presencia de esta misma
lesion ecogréficaalos 28 dias de vida el riesgo
de pardlisis cerebra a los dos afios de edad se
incremento ain 1 (RR 11, IC: 6,4-13). Conclu-
siones. A los2 diasdevidalalesion parenguima-
tosao lahemorragiano incrementan consisten-
temente el riesgo de pardlisiscerebra. A los 7y
28 diaslalesion parenquimatosa3-4incrementa
considerablementeel riesgodepardlisiscerebral.
Lainformacion aportadapor laecogréficatiene
distinto valor dependiendo de laedad del nifio.

023. Seguimientoderecién nacidosdealto
riesgo: edad de sedestacion y marcha en
nacidos con peso menor de 1.5009 y
desarrollo motor normal a los 2 afios

F. Mateos, R. Simoén, J. delaCruz?® C.R.
Pall&s®, N. Dominguez, L. Casanueva

Seccion de Neurologia Infantil. *Unidad de
Epidemiologia Clinica. ® Servicio de Neonatologia.
Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Objetivos. 1. Describir el patrén de adquisi-
cion dela sedestacion y lamarchaen los nifios
nacidoscon pesomenor de1.500 gy desarrollo
motor normal alos2 afiosdeedad. 2. Determi-
nar si la presencia de hipertonia transitoria
retrasa la adquisicion de la sedestacion o la
marcha. Pacientes y métodos. Seguimiento de
un grupo de 260 nifios con un peso al nacer
menor a 1.500 g, ingresados entre enero de
1991 y diciembre de 1996 en el Servicio de
Neonatologia del Hospital 12 de Octubre, que
tuvieron un desarrollo motor normal a los 2
anos. El 36% habian presentado hipertonia
transitoria en la evolucion. Las edades de se-
destacion y marcha se establecieron mediante
entrevista a los padres y se confirmaron en la
exploracién. Resultados. Laedad corregida (EC)
media a la que alcanzaron la sedestacion fue
7,2 meses. El 90% habia alcanzado la sedesta-
cion alos 9 meses de laEC. Con respecto o la
marcha, la edad media ala que se alcanz6 fue
13,4 meses (12,8-13,9). El 90% habian alcan-
zadolamarchaalos 16 meses. Losnifioscony
sin hipertoniatransitoriaal canzaron lasedesta-
ciony lamarchaen edadespréacticamenteidén-
ticas. Conclusiones. El 90% de los menores de
1.500 g que a los 2 afios tenian un desarrollo
motor normal han alcanzado |a sedestacion a
l0s9 mesesdelaECy lamarchaalos 16 meses
de la EC. La hipertonia transitoria se puede
considerar unavariante delanormalidad en la
evoluciondelosgrandes prematuros, yagueno
parece modificar el patron de adquisiciones
motoras.

024. Nifios pretérmino en la consulta de
Neur opediatria/Neur opsicologia: datos
epidemiolégicos

M.T. Ferrando-L ucas, Equipo Pluridisciplinar
CRL.

Centro de Rehabilitacion del Lenguaje de Madrid.
Madrid.

I ntroduccion. Programasde seguimientoenlos
hospitalescon el fin dedetectar secuel asneuro-
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|6gicas mayores en los nifios pretérmino es
practica habitual en nuestro entorno. Los tras-
tornosneuropsicol 6gicos(TNP) hansido obje-
to de menor interés. Objetivo. Partiendo de la
experiencia de un centro de referencia para el
tratamiento de los trastornos del desarrollo del
lenguaje oral y escrito (TDLOE) se determina
la realidad fuera del medio hospitalario. Pa-
cientes y métodos. 63 pacientes que fueron
consultados entre el afio 96 y el primer trimes-
tre de 2000 por TDLOE, con antecedente de
prematuridad. L os pardmetros revisados: edad
gestacional/peso, sexo, secuelas neurol 6gicas,
entorno sociocultural, antecedentes familiares
de TDL OE, motivo de consulta, viadeingreso
enel centro einformeshospital ariosaportados.
Resultados. 35 nifios y 27 nifias, procedentes
delasareas 1y 2 de Madrid, de edades gesta-
cionales comprendidas entre 26 y 37 semanas,
pesomedioal nacer de2.192 g (580 g-3.250 g);
PAEG 53/62 (Dombrowski). M ostraban ausen-
ciadelenguaje 14,5%, retrasos del lenguaje de
diversa semiologia 50%; el retraso fonético-
fonolégico es el mas frecuente, 18/31; trastor-
no del lenguajey del aprendizaje delectoescri-
tura, 12,9%. También mostraron trastorno del
aprendizaje de lectoescritura el 22,6%. el 43%
fueron remitidos por el entorno escolar. Con
antecedentes familiares de TDLOE el 40,32%
de los pacientes y de retraso mental (RM) no
filiadoel 11,29%. Secuelasneurol 6gicas9,7%.
El 24,2% de pacientes aportaron informesneo-
natales y de seguimiento. La procedencia so-
ciocultural esmediaen el 40,3%. En el afio 96
consultaron 6 pacientes antiguos pretérminos,
y en el primer trimestre de 2000, 13 nifios.
Conclusiones. El nlimero de nifios consultados
por trastornos en la adquisicién del lenguaje
oral y escrito con antecedentesde prematuridad
presenta un incremento progresivo. La mayor
parte delos mismosno son grandes prematuros
y su peso se sitlia en >1.500 g <2.500 g. El
trastorno de la programacion fonoldgicaes la
alteraci6n que con masfrecuenciase padece. El
entorno escolar esel medio méssensibleparala
deteccion de los TNP. La no aportacion de
informes médicosy no asistenciaalos progra-
mas de seguimiento hospitalario detectan una
inadecuada informacion o falta de asimilacion
de la misma, por parte de los padres, frente a
estetipo de secuel as. Laelevadatasade antece-
dentes familiares de TLOE y RM implica que,
en esta serie, deban ser considerados como
causa predominante del trastorno, y no la pre-
maturidad, eindicaquedebaconsiderarsecomo
pardmetro a tener en cuenta en posteriores
estudios sobre nifios pretérmino.

025. Seguimiento del recién nacido de
riesgo neurologico. Experiencia personal

V. Rebgje-Moisés, S. Ferraz, J. Pérez, M.P.
Martin, A. Marco, J. Lépez-Pison?

Unidad Neonatal. Seccién de Neuropediatria®.
Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. Actualmente es imprescindible
el seguimiento de los recién nacidos (RN) de
riesgo neurol 6gi co, cuyasupervivenciaaumenta
progresivamente, paradetectar y tratar precoz-
mentelas secuel asneurol dgicasvincul adascon
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el desarrollo. Objetivo. Comunicar nuestra ex-
perienciapersonal enlapoliclinicaneonatal de
seguimiento neurol égico, que funciona inde-
pendientemente desde hace ocho afios, através
deun estudio epidemiol gico caso-control. Pa-
cientes y métodos. Revision de masde 400 RN
con factores de riesgo de alto val or estadistico.
Seanalizael porcentaje, el tipoy lagravedad de
las secuelas neuroldgicas, |os factores de ries-
go, laedad gestacional y laprocedenciade los
RN controlados. Resultados. El porcentajeglo-
bal de secuelasfuedel 30,2%, siendo gravesel
42,8%, moderadas el 25,4%y leves el 31,9%.
Lostiposmésfrecuenteseranlasplurideficien-
ciasy lasmotoras. Existiaunaestrechacorrela-
cion ente el tipoy lagravedad de las secuel as.
Los principales factores de riesgo fueron la
prematuridad extrema y la asfixia perinatal
(p< 0,05), la prematuridad determiné un por-
centaje similar de secuelas gravesy leves, y la
asfixia de graves. En lapoblacion sanalarela
cion deRN atérminoy pretérmino fue similar,
y en la afecta predominaban los pretérminos.
Enlospacientesextrahospital arios predomina-
ban los RN atérmino, la asfixia perinatal y las
plurideficiencias, y la mayoria procedian de
clinicas particulares de la capital (p< 0,05).
Conclusiones. Los factores de riesgo mas im-
portantes, que determinan las secuelasen nues-
trapoblacion son laprematuridad extremay la
asfixiaperinatal, en gran parteprevenibles. Las
causas prenatal es son poco frecuentes, aunque
determinan una alta morbilidad neurolégica.
Los programas de seguimiento neurol6gico,
que comprenden factores de riesgo de alto
significado estadistico, son de gran utilidad a
reducir notablemente la poblacién acontrolar
(aun 2-3%). Debemos sensibilizarnos sobre la
necesidad deunamejoraen laasistenciay enla
organizacion perinatal en nuestra regién, asi
como la creacion de un sistema de transporte
materno-fetal eficaz.

026. Lesiones cerebrales en gemelos
monocor iénicos

A. Lépez-Lafuente, I. Arroyo-Carrera, M.J.
Garcia-Garcia, M. Roncero-Maillo, M.J.
L 6pez-Rodriguez, V. Carretero-Diaz

Servicio de Pediatria. Hospital San Pedro de
Alcantara. Céaceres.

Introduccion. Gran parte de la mortalidad in-
trauterina y de las anomalias estructurales de
|os gemel os monocori6nicos (GM) son conse-
cuencia de las anastomosis vasculares placen-
tarias. Presentarnos tres casos de GM con dis-
tintas|esionescerebrales de probable deorigen
vascular. Casos clinicos. Caso 1. Gestacion
monocorial, biamniética, diagnosticada eco-
gréficamente de sindrome de transfusion feto-
fetal. Ecografias fetales normales. Parto a las
33 semanas, con el segundo gemelo muerto y
macerado. El primer gemelo de 2.500 g, al
nacer presenta necrosis cortical renal bilateral,
sin coagulopatia materna ni fetal. La explora-
cion neurolégicay ecografiacerebral fue nor-
mal en el primer dia de vida. La RM a los
20 dias de vida muestra encefalomalacia mul-
tiquistica, con evolucion hacia tetraparesia es-
pastica con desconexion y microcefalia. Caso

2. Gestacién monocorial, biamni6tica. Parto a
término. El primer gemelo con diferencia de
peso +13,9% iniciala clinicaneurol égica pro-
gresiva a las 24 horas de vida. Con ecografia
cerebral normal. RM a los 20 dias: malacia
quistica occipital bilateral. Evolucién con re-
traso psicomotor y microcefalia. EI segundo
gemelo asintomético, RM realizada al mes de
vida con resultado normal. Caso 3. Gestacion
monocorial, monoamniética. Controles eco-
gréficos normales. Parto alas 33 semanas, con
el segundo gemelo muerto y macerado; el pri-
mer gemelo pesa 1.925 g, con hiperexcitabili-
dad neurol 6gicay ecografiacerebral normal. A
los 7 mesesserealizaTAC craneal que muestra
atrofia cortico-subcortical de predominio
frontoparietal. Evolucion6 con un intenso re-
traso psicomotor, tetraparesia espasticay epi-
lepsia desde los 2 afios y medio. La RM de
control mostro: atrofiageneralizaday col poce-
falia. Resultadosy conclusiones. A proximada-
mente un 30% del as gestaciones monocoriales
presentan secuelas neurolégicas. La gran ma-
yoria deben interpretarse como secundarias a
procesos disruptivos vascul ares durante lages-
tacion. Ladiferente expresién morfol 6gicade-
pende de la severidad y del momento en que
tuvo lugar la alteracion vascular. La encefalo-
mal acia multiquistica, presente en nuestro pri-
mer caso, eslalesién mésfrecuente asociadaal
origenvascular enlosGM en el Gltimo periodo
de lagestacion. Lalesion del segundo caso es
secundariaanecrosisisguémicadeunterritorio
vascular bilateral, arteria cerebral posterior,
poco frecuente en la literatura revisada. En el
tercer caso, gemelo monocoriénico con coge-
melo fallecido intraltero, el patrén delalesion
es dificil de explicar por etiologia disruptiva
vascular, sin embargo no hemos identificado
otras probables causas. Ante el elevado riesgo
neurol 6gico delosGM, entodosloscasosdebe
realizarse un seguimiento clinicoy ecogréfico.

0O27. Maduracion EEG en pretérminos
sanos y con lesién neurosonogr &fica:
analisis espectral

C. Gonzalez-Campo?, R. Castro-Conde?, A.
Jiménez-Sosa®, M.A. Gémez-Culebras®, E.
Doménech-Martinez®

aServicio de Neonatologia. ®Unidad de Inves-
tigacion. © Sevicio de Cirugia Pediatrica. Hospital
Universitario de Canarias. Las Palmas de Gran
Canaria.

Introduccion. Los estudios EEG/polisomno-
graficospermiten reconocer patronesde madu-
racion cerebral en RN sanosy comparativamente
establ ecer comportamientosencefal opaticosen
RN deriesgo. EnlosRN prematuros, |os patro-
nes encefal opdticos son dificiles de diferenciar
delospatronesdeinmadurez. El andlisisespec-
tral del EEG en el RN pretérmino muestra
cambiosespecificosconlaEPM y seesperaque
semodifiquen conlapresenciadelesion estruc-
tural del SNC. Objetivo. 1. Establecer diferen-
tes patrones madurativos en el andlisis espec-
tral EEG (frecuencia pico, poder espectral y
percentil espectral al 95%) delos RN prematu-
ros. 2. Comprobar diferenciasen el andlisisde
las medidas espectrales EEG en los RN pretér-
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mino cony sin patologiadel SNC comprobada
por ecografia transfontanelar. Pacientesy mé-
todos. Lamuestrase compuso de 97 RN pretér-
mino con EEG entre25 y 35 semanas. El perio-
do deestudio abarcéd de 1994 a1998. Ademas,
se incluyeron 10 RN a término sanos como
grupo control. Entodoslosnifiossepracticoun
examen neurol 6gico, exploraci én neurosono-
gréficay registros EEG seriados. En éstostam-
bién se practic6 un andlisis visual y a mismo
tiempo se realiz6 un andlisis espectral de los
datos EEG, queincluyé medidas defrecuencia
pico, poder espectral medioy percentil espec-
tral a 95%. Resultados. El valor delafrecuen-
ciapico espectral aumenté con laEEG, funda-
mentalmente, a partir de las 29-30 semanas y
tanto en suefio activo como lento, si bien se
alcanzaron valores més altos en suefio activo.
El poder espectral EEG medio aument6 signi-
ficativamente con la edad gestaciona (EG)
teniendo un ascenso brusco alaedad de térmi-
no. Los valores mas altos en suefio activo para
los RN en 29-35 semanas. El punto de corte
espectral al 95% se eleva hastala 31-32 sema-
nas y después se mantiene constante hasta la
35-36 semanas con descenso ligero alaEG de
término. Las cifras mas altas de estas medidas
espectrales se obtuvieron en el hemisferio iz-
quierdo, en areas sagitales y posteriores. La
presenciadeLEM determind valoresméasbajos
en cual quier grupo deedad, tanto delafrecuen-
ciapico como del poder espectral medio y del
percentil espectral al 95%, sin seguir ningdn
patrén especifico en relacion con laEG. Con-
clusion. El andlisis espectral tieneun alto valor
para predecir la EG, el estado de suefio, asi
como unaaltasensibilidad paraafectarse por la
presenciade LEM.

028 Andlisis espectral EEG en recién
nacidos prematuros sanos y con lesion
neur osonogr afica

C. Gonzdlez-Campo?, R. Castro-Conde?, A.
Jiménez-Sosa®, M.A. Gémez-Culebras®, E.
Doménech-Martinez ®

2 Servicio de Neonatologia. Unidad de I nvestigacion.
Sevicio de Cirugia Pediétrica. Hospital Universi-
tario de Canarias. Las Palmas de Gran Canaria.

Introduccién. Los patrones especificos elec-
troencefal ograma (EEG) de suefio se modifi-
can con la maduracion del RN pretérmino
hasta alcanzar laEPM de término. Ladisfun-
cion cerebral en el RN prematuro puede
manifestarse Unicamente como alteraciones
madurativas neurofisioldgicas. Las energias
espectral es definen claramente un patron ma-
durativo diferente paral osdistintosestadosde
suefio y de grupos de edad gestacional (EG).
El andlisis espectral del EEG en el RN pretér-
mino esta ademéas influenciado por la presen-
cia de patologia del SNC evidenciada por
neurosonografia. Objetivo. 1. Establecer di-
ferentes patrones madurativos en el andlisis
espectral EEG (energiaespectral enel interva-
lo defrecuenciadelta, theta, alfay beta) delos
RN prematuros. 2. Comprobar diferenciasen
el andlisis de las medidas espectrales EEG en
losRN pretérmino cony sinpatologiadel SNC
comprobadapor neurosonografia. Pacientesy
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métodos. La muestra se compuso de 97 RN
pretérmino con EG entre 25 y 35 semanas. El
periodo de estudio se realiz entre 1994 y
1998. Ademas, seincluyeron 10 RN atérmino
sanos como grupo control. Entodoslos nifios
se practico un examen neurol 6gico, explora-
¢ion neurosonograficay registros EEG seria-
dos. En éstos se practico un andlisisvisual y a
mismo tiempo se realiz6 un andlisis espectral
de los datos EEG que incluy6 energia espec-
tral en el intervalo de frecuencia delta, theta,
alfay beta. Resultados. LosRN prematurosde
33-34 semanas de EG, tanto en suefio lento
como en suefio activo, tienen unamayor ener-
gia espectral en el intervalo de frecuencia
delta, para descender a partir de las 35-36 se-
manashastalaEPM detérmino. EnlosRN con
LEM aumenta de las 33 a las 36 semanas de
EG. Duranteel suefio activo existeunaenergia
espectral EEG en labandade frecuencia delta
mas baja en todas las EG, sin embargo, los
valoresdefrecuenciaalfay betasonsignifica-
tivamente més altos en suefio activo, sobre
todo a partir de las 33-34 semanas de EG.
Existen mayores energias espectrales totales
en |a banda de frecuencia deltaen hemisferio
derecho, pero en las bandas theta, alfay beta
lo son en el hemisferio izquierdo, sobre todo
en areas mediales, sagitales y posteriores a
partir delas 31-32 semanasde EG. En presen-
ciade LEM los valores de energia espectral
EEG eran significativamente mas bajos para
todos losinterval os de frecuencia analizados.
Conclusion. El andlisis espectral tiene un alto
valor parapredecir laEG, el estado de suefio,
asi como una alta sensibilidad para afectarse
por la presencia de LEM.

029. Alteraciones visuoperceptivas en
pacientes con diplejia espéstica

P. Abenia-Uson, A. Sans-Fit6, P. Péo-Ar-
glelles, M. Maristany-Cucurella, E. Fernén-
dez-Alvarez

Servicio de Neurologia. Unidad Integrada Hospital
Sant Joan de Déu-Hospital Clinic. Universitat de
Barcelona. Barcelona.

Objetivos. Presentar nuestra experienciaen al-
teracién visuoperceptiva en pacientes con di-
plejia espastica (DE) secundaria a leucomala-
cia periventricular (LMV), y destacar las
dificultades diagndsticas en el periodo prees-
colar, asi comolosdatos (tiles parasu diagnds-
tico, realizando a la vez una revision da la
bibliografia. Pacientesy métodos. Presentamos
5 pacientes nacidos pretérmino afectados de
DEy alteraciones de la visuopercepcion como
secuelas del dafio cerebral. Tres de los pacien-
teshan sido controlados durante un periodo de
més de 10 afios en el servicio. Presentamos su
evolucion clinica, hallazgos en neuroimageny
laevolucién por laspruebas neuropsi col égicas.
Test: Mc Carthy, WISC-R, figura compleja de
Rey, VM1 y Peabody. L osotrosdospacientesse
encuentran en periodo preescolar, en fase de
sospecha clinica e inicio de valoracion neuro-
psicoldgica. Conclusiones. 1. Esprecisounalto
indice de sospecha de posibles alteraciones de
lavisuopercepcion enlosnifioscon DE dadala
frecuente asociacién de las mismas en pacien-
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tescon LMV. Lavaloracion detenidadel desa-
rrollo por el neuropediatraen|aépocapreesco-
lar aporta frecuentemente |os primeros signos
de aerta: alteraciones en el grafismo y dibujo
espontaneo, alteraciones en el reconocimiento
de figuras, no esperables contrastando con el
nivel de desarrollo verbal del nifio. 2. LaRM
puede ser de ayuda en la sospecha de estas
alteraciones y existe una correlacion entre la
gravedad de las lesiones de LMV, como la
disminucién delasustanciablancaperitrigonal
o0 el adelgazamiento de la parte posterior del
cuerpo calloso, y las alteraciones visuopercep-
tivas. 3. Junto al tratamiento oftalmoldgico
gue, con frecuencia, precisan estos nifios, es
necesario valorar estas alteraciones por laposi-
bilidad de iniciar un cambio en la estrategia
educativa, adecuado con su disfuncién en ta-
reas visuoperceptivas.

030. Hallazgos por RM en la parélisis
cerebral espéastica

J. Ramos-Lizana, M.J. Belmonte-Martin, E.
Cassinello-Garcia

Unidad de Neurologia Pediatrica. Servicio de
Pediatria. Hospital Torrecardenas. Almeria.

Objetivos. Estudiar los tipos de lesion encon-
trados en la resonancia magnética nuclear
(RMN) enlapardlisiscerebral (PC) y su corre-
lacion con el tipo de PC, la edad gestacional al
nacer y la etiologia. Pacientes y métodos. Se
revisaron retrospectivamente todos | os pacien-
tes mayores a 1 afio con el diagnostico de PC
atendidos en nuestra consulta de neurologia
pedidtrica entre el afio 1987 y el 1998. Se
excluyeron los pacientes con PC atéxica o
hipoténicay los casos debidos a lesiones pro-
ducidas después del mes de vida. La RMN
cerebral de cada paciente fue revisada por uno
de los neuropediatras participantes a ciegas de
los datos de la historia clinica. Resultados.
72 pacientes cumplieron los criterios de inclu-
sion. El andlisis de los mismos mostré los
siguientes resultados (todas las asociaciones
mencionadas fueron estadisticamente signifi-
cativasconp< 0,01): 1. Patronesdelesion: los
hallazgos enlaRMN pudieron ser clasificados
en uno de |os siguientes patrones: lesion para-
sagital (7), encefalomalaciamultiquisticadifu-
sa(4), leucomalaciaperiventricular (LPV) (26),
dilatacion bilateral de los ventriculos laterales
sin hipersefial en sustanciablancaperiventricu-
lar (5), lesiones bilaterales en ganglios basales
(5), malformaciones(7), encefalomalaciamulti-
quisticafocal (limitadaaun areavascular) (4),
lesiones unilateral es de hipersefial en sustancia
blanca (4) y dilatacién unilateral de un ventri-
culolateral con o sin atrofiacortical homolate-
ral (3), malformaciones (7) y normal (7). 2.
Correlacion delos hallazgos con laedad gesta-
cional y el tipo de PC: a) tetraplejia espastica:
el 64% de los prematuros mostraron LPV. En
losrecién nacidosatérmino laslesionesfueron
més variadas. b) Diplejia espéstica: el 80% de
los prematuros presentaron LPV y el 83% de
losrecién nacidos atérmino unaRMN normal.
¢) Hemiplejia espastica: el 81% presentaron
lesionesunilaterales. 3. Correlacionconlaetio-
logia: el 73% delos casos de | esion parasagital
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y encefalomalacia multiquistica difusa fueron
debidos a encefalopatia hipoxico-isquémica.
Conclusion. LoshallazgosdelaRMN enlaPC
muestran una buena correlacién con la edad
gestacional, el tipo de PC y la etiologia.

031. Hidrocefalia posthemorr agica.
Tratamiento y evolucién posterior

C. Garcia-Sanz, P. Castro de Castro, M.
Rupérez, B. Arias, C. Garzo-Fernandez, J.
Carreras

Seccion de Neonatologia. Servicios de Neurope-
diatria y de Neurocirugia. Hospital Gregorio
Marafién. Madrid.

Introduccion. Lahidrocefaliaposthemorrégica
(HP) cadavez seobservacon mayor frecuencia
enlasunidades de neonatologiaque atienden a
prematuros, ya que la supervivencia de estos
Ultimos es cada vez més alta. Hemos estudiado
y controlado 21 neonatos diagnosticados re-
cientemente de HP paravalorar su prondstico.
Pacientes y métodos. Se estudiaron 21 neona-
tosnacidosapartir de1993, af ectadosde hemo-
rragiaintracraneal y dilatacion ventricular pos-
terior; deellos, 95,1%fueron pretérminos. Para
su manejo se aplicé el protocolo de Volpe
(1995). Todos los nifios recibieron estimula-
cion precoz y rehabilitacion al alta, y fueron
controlados en la consulta de neuropediatria
por lo menos durante 1 afio, se aplicaron los
testsde Brunnet Lezinney/o Denver paraeva-
luar su desarrollo psicomotor. Los nifios se
clasificaron en cuatro grupos segun su
evolucion: a) Sin afectacion neuroldgi-
ca; b) Afectacion neurolégica leve; c) Afec-
tacién neurol 6gicamoderadacon retraso men-
tal y/o motor significativo, y d) Afectacion
severa intelectual y/o motora. Resultados. Un
enfermo falleci 6 aconsecuenciade unahemo-
rragia intracraneal e hidrocefalia aguda antes
de poder recibir tratamiento. Laevolucion del
resto de nifios fue: control espontaneo en 6 ca-
sos (30%), solo uno de ellos (16,6%) tuvo
af ectacion neurol 6gicaseveracon PCI. Control
mediante punciones lumbares evacuadora en
5 enfermos (25%), 2 de ellos (40%) tuvieron
unagraveafectacion neurol 6gicacon PCl. Tra-
tamiento con farmacos en 2 casos (12%), uno
setratd con acetazolamiday otro con urocinasa
intraventricular. En ningun caso se logré con-
trolar la hidrocefalia. Drenaje ventricular en
9 enfermos (45%): 2 de ellos (22%) se contro-
laron con drenaje externo exclusivo, 3 pacien-
tes (33%) con derivacion ventricul operitoneal
(DVP) y 4 (45%) con drenaje externo y poste-
rior DVP. Su evolucién fue poco satisfactoria,
teniendo 6 enfermos (67%) con af ectaci 6n neu-
rolégicaimportante (4 con PCl). Conclusiones.
Losavances delaneonatologiay neurocirugia
han logrado que la gran mayoria de |os nifios
afectos de HP sobrevivan y se controle su
hidrocefalia. Pero, sin embargo, no ha sido
posible evitar laimportante morbilidad neuro-
|6gica, graveo moderadaen el 50% denuestros
pacientes. Nuestra peguefia experienciay los
datos de la literatura sobre los recientes trata-
mientos con fibrinoliticos no parecen augurar
significativas expectativas de mejora a corto
plazo.
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032. Pardlisis congénita del Il par.
Presentacién de dos casos

M.A. Martinez-Granero, B. Flores, D.
Quifiones? M. de Ceano, D. de Sotto, M.C.
Ledn, L. Moreno

Servicio de Pediatria. @ Servicio de Radiologia.
Hospital La Zarzuela. Madrid.

Introduccién. Lapardlisiscongénitadelll par es
poco frecuentey de etiologiaincierta. Algunos
casos se asocian asignos de af ectacion detronco
uotrasanomal iasneurol 6gicas. Sinembargo, en
lamayoriaesunalesionaisladay el traumatismo
perinatal a nervio periférico se considera el
factor etiol 6gico, aunqueconfrecuencianoexis-
ten antecedentes trauméticos. Casos clinicos.
Caso 1. Recién nacido (RN) atérmino, forceps
por expulsivo prolongado, Apgar 6/8, pHc 7,17.
Pardlisisfacial izquierda, oftalmoplejia derecha
completa con midriasis arreactiva, hipertonia,
irritabilidad, crisis sutilesy clonicas generaliza-
das. EEG: focalidad bitemporal. TCy RM: ede-
ma cerebral, hemorragia subdural bitemporal.
PEAT: normales. Laevolucion muestraunades-
aparicién progresivadesignosdeencefal opatia.
Alos14 mesespersisteparesiadelll par, pupila
media arreactiva y ambliopia. Caso 2. RN a
término. Férceps por bradicardia fetal, Apgar
3/8/9, pHc 7,16. Pardlisisdel |11 par izquierdo e
irritabilidad. Con la TC se observo: fractura
temporal izquierda, hemorragia subdural tem-
poroparietal derechay cisurainterhermisférica
PEAT: normales. Evolucién: RM alos 7 meses
normal. Con 15 mesespersisteparesiadell| par,
pupila media arreactiva, sincinesias oculares y
ambliopia. Discusion. En ambos casos existe el
antecedente de hipoxiaperinatal y traumatismo
obstétrico. Las lesiones hemorrégicas subdura-
lesy lafracturatemporal confirman lagravedad
del trauma. No seencontraron|esionesdetronco
en la RM, ni alteraciones en los potenciales
evocados troncoencefélicos. Por lalocalizacién
anatémicadel nervio, unaneuropatiapor com-
presion esimprobable, y el mecanismo patogé-
nico posiblemente sealaavul sion del nervio por
deformacion craneal duranteel parto. Lossignos
de encefalopatia hipoxica mejoraron. Sin em-
bargo, persiste la del |1l par y han aparecido
complicacionescomo ambliopia, reinervaciény
anomala. Conclusiones. En nuestros casos el
traumatismo perinatal parece ser un factor etio-
|6gicoclaro. Laevolucion neurol 6gicaglobal es
favorable, apesar delahipoxiaperinatal asocia-
da, peronoasi el prondsticovisual conpersisten-
cia de la paresia y desarrollo de ambliopia y
sincinesias.

033. Meningitis neonatal. Revision de
31 casos

M.J. Mas? J. Campistol?, M. lriondo®, I.
Lizarraga®, J. Krauel ®
2 Servicio de Neuropediatria. ® Servicio de Pediatria.

Seccién de Neonatologia. Hospital Sant Joan de
Déu. Esplugues de LI., Barcelona.

Objetivo. Conocer los agentes etiologicos més
frecuentes de meningitis neonatal en nuestro
medio, las caracteristicas clinicas de los recién
nacidos y su evolucion posterior. Pacientes y

métodos. Estudio observacional descriptivo de
los 31 casos de meningitis diagnosticados en
nuestro servicio de neonatologia desde 1988
hasta 1999. Resultadosy conclusiones. Losgér-
menes masfrecuentesfueron Streptococcusaga-
lactiae (46%), Escherichia coli (27%) y Sta-
phylococcus aureus (8%), De los 31 pacientes,
17 eran varones (54,8%) y 14 mujeres (45,2%),
18 habiannacidoal términodelagestacion (58%)
y 13 fueron prematuros (42%). El 84% de pa-
cientestenian un peso adecuado alaedad gesta-
ciona y €l 13% bajo; sélo un paciente (3%),
afectado de una malformacion cerebral con hi-
drocefaliasevera, eradeun peso elevado parasu
edad gestacional. En 9 pacientes habia factores
de riesgo de infeccion (29%), la fiebre materna
era el mas frecuente. El parto fue eut6cico en
18 casos (58%), instrumentado en 5 (16%) y
cesareaen 8(26%). Lasospechadeinfeccionfue
fundamental menteclinico-analitica(84%), aun-
que en 4 casos (13%) se detect6 exclusivamente
por alteracionesanaliticas; enel casodel paciente
con malformacién cerebral severa(3%), lasos-
pechafuesélo clinica. En 22 pacientes (71%) la
infeccion se manifestd durante la primera sema-
nadeviday, deellos, en 12 (39%) antes de las
24 horas. El tratamiento semantuvodurante3 se-
manasen el 48% delos casos durante 10-15 dias
enel resto. En21 delos31 pacientesserepitid la
puncién lumbar alas48-72 horasdeiniciarseel
tratamiento, en todas ellas el cultivo de LCR fue
negativo. Aparecieron convulsionesen 14 casos
(45", hubo afectacion de otros érganos en el
32,2% de los pacientes y 17 (55%) precisaron
ventilacion mecénica Serealiz6 ecografiatrans-
fontanelar en 27 pacientes(87%) siendoanormal
en 11(35,5%). Deentreestospacientesserealizd
TAC craneal en 7y RM craneal en 2, siendo los
hallazgos concordantes con los de la ecografia.
La mortalidad total fue del 22,6%, 6 pacientes
fallecieron en el periodo neonatal y uno a los
2 afosy 1 mes afectado de una tetraparesia es-
pastica severa. De |os 24 pacientes restantes 14
han seguidacontroles clinicos periddicos, 5 fue-
ron dados de alta a la edad de 6 afios sin que
presentaran ningun problemadedesarrollo (16%
del total de casos). De los 8 pacientes restantes,
un paciente desarroll6 hidrocefalia posthemo-
rrégica que preciso la colocacion de vavula de
DVP, en la actuaidad presenta un trastorno de
conducta leve del tipo de déficit de atencion,
también manifestado en otrosdos pacientes. Otro
pacientedesarroll 6 unaafectacion motorasevera
(tetraparesia) y un retraso cognitivo grave con
epilepsia. Ninguno presenta déficit sensoriales.
Los otros 4 pacientes, todos ellos menores de
5 afiosy s6lounomenor de2, evolucionanfavo-
rablemente por el momento. Dejaron deacudir a
las visitas de seguimiento 10 pacientes.

034. Repercusion de la drogadiccion ma-
terna en el neonato

M. Marti-Herrero, J.C. Cabrera-Lopez, D.
Reyes-Suarez, L. Toledo Bravo de Laguna,
M. Castillo de Vera

Hospital Universitario Materno-Infantil. Las
Palmas.

Introduccion. Recientes estudios documentan
gue un nimero importante de gestantes consu-
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mendrogas, considerandoque1decadal0 neo-
natos estan expuestos intraltero a estas sustan-
cias. Los profesionales relacionados con este
tema hemos de tener una participacion activa
paracolaborar enlaprevencion, identificacién
y tratamiento del nifio expuesto. Pacientes y
métodos. Hemos revisado 215 recién nacidos
cuyasmadreshabian consumido drogasduran-
te la gestacion, mediante el andlisis de los
pardmetrosdel control del embarazo, datos del
recién nacido, lapresenciay caracteristicas del
sindrome de abstinenciay si ademés presenta-
ban otrapatologia. Todoelloserelaciond conel
tipoy modo dedrogaconsumida, asi como con
las caracteristicas del entorno social, siendo
esto definitivo parael destino del recién nacido
al alta. Resultados. Tasade embarazos no con-
trolados: 62,4%. Multiparidad: 68%. Tasa pa-
dre sin datos: 16,2%. Tasa nadie consumidor:
49%. Sindrome de abstinencia: 51,6% (34,8%
Ilamativo). Duracion media del sindrome de
abstinencia: 7-12 dias. Drogas consumidas:
marihuana: 8,3%; cocaina/crack: 21,4%; he-
roina: 36,2%; varias: 11,4%; metadona: 22,7%;
Tasaretirada del RN ala madre: 60,2%. Rela-
ciontipodroga/anomaliascongeénitas: cocaina:
31%,; heroina: 49%; metadona: 20%; resto: 0%.
Embarazo< 36 semanas: 23%. Partos distdci-
cos: 20%. Peso< 2.500 g: 40% (de ellos,
8,1%< 1.500 g. Consumo proximo al parto:
26%. Patologia respiratoria: 6%. Patologiain-
fecciosa: 16,7%. Patol ogia neurol égica: 5,1%.
Anomalias congénitas. 8,8%. Relacién tipo
droga/sindromedeabstinencia: marihuana: 1%;
cocainalcrack: 50%; heroina: 61%; varias: 93%:
metadona: 100%. Relacion tipo droga/sinto-
masneurol 6gicos: cocaina: 45%; heroina: 31%;
varias. 24%; resto: 0%. Conclusiones. La fre-
cuenciade aparicién del sindrome de abstinen-
cia es similar alareferida en la literatura, asi
como lapresentacién de partos prematurosy el
bajo peso al nacer en relacion con la edad
gestacional. Detectamos unatasa bajade sinto-
matologia neurol 6gica (excluyendo el sindro-
me de abstinencia) y un nimero igualmente
bajo de anomalias congénitas. Las infecciones
presentadas han sido | as habitualesen lapobla-
cion de riego (ldes, VIH, hepatitis B 'y C,
herpes). Las drogas con mas repercusion en el
recién nacido fueron laheroina, lacocainay la
metadona. L os problemas médico-socialesque
rodean alamadre adictahan condicionado una
tasa alta de separacion madre-hijo. Sefialamos
laconvenienciade determinar drogasde abuso
en laorinaarecién nacidos con signosclinicos
tipicos del sindrome de abstinencia, para no
confundirlo con otraenfermedad neurol 6gica.

035. Pardlisis braquial bilateral como
manifestacion de hemangioma caver noso
de médula espinal cervical

L. Gonzdez Gutiérrez-Solana, M.L. Ruiz-Fal-
c0, J.J. Garcia-Pefias, C. Cubero-Sobrados,
M. Prudencio, F. Cordobés-Tapia®

Seccion de Neurologia. ® Servicio de Neurocirugia.
Hospital Nifio Jesis. Madrid.

Objetivos. Presentar una paciente de 2 meses

de edad con clinicade pardlisisbraquial bilate-
ral secundariaamalformacion vascular medu-
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lar, quedebutd remedando lasemiologiadeuna
pardlisis braquial obstétrica (PBO). Se revisa
retrospectivamente la historia clinica, los ha-
IlazgosdelaRMN craneomedular, laevolucién
clinicay el tratamiento quirdrgico. Caso clini-
co. Lactantede 2 mesesqueingresapor presen-
tar pardlisis braquial bilateral e irritabilidad.
Unhermano suyofalleci alos2 mesesdevida
por muerte stibita. EI embarazo: gemelar, con
diabetes gestacional e HTA. Parto alas 37 se-
manas de edad gestacional, cesarea por taqui-
cardia fetal, presentacion cefdlica, primer ge-
melo, Apgar 7/9, reanimacion tipo I11. Peso al
nacer de 2.190 g. A las 3 semanas de vida, la
madre apreciamenor movilidad debrazo dere-
cho con lateralizacion cefélica hacia la dere-
cha. A los 2meses y 2dias, después de la
vacunaDTP+ polio, también|eaprecian dismi-
nucién de movilidad en el brazo izquierdo e
irritabilidady [lanto al mover ambosbrazos. En
laexploracion neurol 6gicaasu ingreso, desta-
caba: actitud en rotacion interna, aduccion,
extension y pufios cerrados en ambos miem-
brossuperiores, con escasamovilidad esponta-
neadelosmismosy sinevidenciadealteraciones
enmiembrosinferiores. LaRMN craneomedu-
lar mostré unalesion focal intramedul ar hiper-
intensaen T, y predominantemente hipointen-
sa en T, en relacion con sangrado en fase
subaguda precoz, que se extendia desde la
unién bulbomedul ar hasta C6, con cavidad si-
ringomiélica inferior a la lesion. Se realiz6
laminectomiaC2-C7 con mielotomia, coneva-
cuacion del hematomay extirpacion del tejido
rarefacto. El estudio anatomopatol 6gico puso
de manifiesto la presencia de un hemangioma
cavernoso intramedul ar. Se constaté unamejo-
ria evidente en los miembros superiores en el
postoperatorioinmediato. Conclusiones. 1. No
todas las pardlisis braquiales que se presentan
en el periodo neonatal tienen un origen
obstétrico. 2. Debemos sospechar que existe
una patol ogiaestructural de médulaespinal en
nifios con inicio diferido de la pardlisis, curso
progresivo y afectacion bilateral. 3. Enlaac-
tualidad, la RMN es la prueba elegida en la
valoracion etiol 6gica de estos pacientes.

036. Sindrome de Pitt-Roger s-Danks. A
prop6sito de dos casos

J.C. CabreraL6pez?, M. Marti-Herrero?, L.
Toledo Bravo de Laguna? M. Fernandez-Bu-
rrid ®, M.A. Orera®

2 Neuropediatria. ® Genética del Departamento de
Pediatria. Hospital Materno-Infantil de Las Palmas.
®Servicio de Bioguimica. Hospital Gregorio
Marafion. Madrid.

Introduccion. El sindromedePitt-Rogers-Danks
se caracteriza por un retraso del crecimiento
intrauterino, retraso pondoestatural y mental, y
un fenotipo facial peculiar. Fue descrito en
1984 por los autores citados. Se debe a una
delecionenlaregion del cromosoma4pl6, por
lo que, actualmente, se considera una variante
clinicadel sindrome de Wolf-Hirschhorn. Ca-
sos clinicos. Presentamos dos nuevos casos, un
varény unahembra, de4 afios, primosherma-
nos por ramamaterna. Exponemos|as caracte-
risticasclinicasy evolutivas, asi como los estu-
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dios realizados: cariotipo, edad ésea, valora-
¢ion cardiol 6gica, determinacion delahormo-
nade crecimiento, potencial esevocados, EEG,
neuroimagen (TACy RMN)y ladetecciéndela
mi crodel eci6n por FISH. Resultados. El fenoti-
pofuesimilar en amboscasos: retraso pondoes-
tatural y psicomotor, desproporcion craneofacial
confrenteampliay abombada, hipertel orismo,
exoftalmo, bocadecarpa, fisurapal atina, pabe-
Ilonesauri cularesanémal os, mamel 6n preauri-
cular y criptoquidiae hipospadias en el varén.
Ademés, ambos pacientes tuvieron convulsio-
nesy cardiopatiaasoci ada(coartaci on deaorta,
ductus arterioso y ventricul o derecho dedoble
salidaen el nifio, y comunicacioninterauricul ar
tipo ostium secundum en la nifia). La nifia
fallecealos4 afios durante un estado convulsi-
Vo y sepsis. Los estudios realizados fueron
normal esexcepto laval oracion cardiol 6gica, la
edad 6seademoraday un déficit delahormona
de crecimiento. El varon presentaba un foco
rolandico derechoen el EEG ehidrocefaliapor
estenosis del acueducto de Silvio en la neuro-
imagen. El estudio genético confirmdlamicro-
delecién en el vardn (la nifia habia fallecido).
Conclusiones. Sefidlar la baja incidencia del
sindrome y apuntar que la sospecha clinica
obligaal estudio genético especifico mediante
FISH yaqueel cariotipo convencional esnormal.

0O37. Asociacion delos sindromes de Jou-
bert y Charge en una paciente

M.E. Mateos, E. LOpez-Laso, R. Simén, F.
Mateos, C. de Alba®

Unidad de Neuropediatria. 2Servicio de
Neonatologia. Departamento de Pediatria. Hospital
12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. Lossindromesde Joubert (episo-
diosdehiperpneay apnea, movimientoserrati-
cos delos ojos, hipotonia, ataxia, retraso men-
tal y disgenesia del vermis cerebeloso) y
CHARGE (coloboma, malformacién cardiaca,
atresiade coanas, retardo del crecimientoy del
desarrollo psicomotor, hipoplasia de genitales
y anomaliasauriculares) soninfrecuentes. Des-
cribimos el caso de una nifia que cumple los
criteriosdiagndsticosde ambos sindromes, plan-
tedndonos que ambas entidades puedan ser un
complejo malformativo comun. Caso clinico.
Recién nacidaatérmino cuyaexpl oracion neo-
natal ponia de manifiesto: patrén respiratorio
anormal con paroxismos de taguipnea alter-
nando con pausas de apnea, pabellones auricu-
lares displasicos, debilidad facial izquierda; y
hemiespasmo facial derecho, nistagmo hori-
zontal pendular, hipotonia e hipoplasia de la-
bios menores. Laecografiacerebral mostr6 un
aumento del tamario del IV ventriculo e hipo-
plasia del vermis cerebeloso; una RM, atrofia
de pediinculos cerebelosos e hipoplasia del
cuerpo calloso. El examen oftal mol 6gico mos-
tré colobomas en ambosojos. Unaaudiometria
revel 6 hipoacusia. Laecocardiografiaobjetivé
unductusarterioso persistentey unacomunica-
cioninterauricular. Lapacientefueintervenida
al mesdevida. Laecografiaabdominal mostro
ectasiapielocalicial renal bilateral. El cariotipo
fuenormal. Actualmente, con 6 mesesdevida,
presenta retraso psicomotor y ponderoestatu-
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ral. Conclusiones. Laasociacion de dossindro-
mes malformativos infrecuentes hace sospe-
char que ambos puedan formar parte de un
complejomalformativocomun, sobretodosi la
asociacion se repite. Sera la progresion en el
conocimiento genético lo que nos permitira
dilucidar si setrata de unaentidad Gnica gené-
ticamente con diferentes fenotipos o, por el
contrario, entidades no relacionadas que se
asocian por azar.

038. Fenotipo cognitivo y conductual en
e sindrome velocar diofacial

J. Artigas, |. Lorente, E. Gabau, C. Brun, R.
Cabezas, M. Guitart

Unidad de trastornos cognitivo-conductuales de
base genética. Servicio de Pediatria. Corporacié
Sanitaria Parc Tauli. Sabadell, Barcelona.

Introduccioény objetivos. El sindrome velocar-
diofacial (SVCF) tiene como substrato genéti-
co molecular una delecion 22g. Con el mismo
defecto genético se han descrito tres entidades
con |imites clinicos entre ellas poco definidos,
yaque | os sintomas se solapan. Los sindromes
de delecidn 22q incluyen: el sindrome de Di-
George, €l sindromedeanomaliaconotruncal y
facial, y el sindrome de Shprintzeno SVCF. La
prevalenciadelostres sindromes se sitllaentre
1 por 3.000 a4.000 paralapoblacion general.
Los sintomas cardinales del SVCF son: facies
tipica, anomalias cardiacas, paladar hendido o
insuficiencia velofaringea y trastornos del
aprendizaje. Se pretende ilustrar algunos as-
pectos del fenotipo conductual y cognitivo del
SVCF, basado en el estudio de tres pacientes.
Casos clinicos. Basandonos en los sintomas
clinicos de tres pacientes sugestivos de SVCF,
realizamos un estudio genético molecular que
demostr6 la delecion 22q. Se estudi6 el perfil
cognitivo mediante pruebas psicométricas es-
pecificas para cadacaso. Fuerecogido el perfil
conductual deacuerdo conlosinformesescola-
resy lainformacién facilitada por la familia.
Caso 1. Nifio de 2 a 10 meses con diagndstico
prenatal de comunicacion interventricular y
arco aortico derecho. Remitido a estimulacion
precoz por hipotonia y con poca capacidad
atencional. En las escalas de Bayley obtuvo un
indicemental de 76 (Iimite). El lenguajerecep-
tivo eraapropiado parasu edad, pero mostraba
retraso en el lenguaje expresivo. Caso 2. Nifia
de 15 afios, diagnosticadaen el periodo neona-
tal deagenesiarenal, arteriasubclaviaaberran-
teeincoordinacion orofaringea. En el desarro-
Ilo mostré faciestipica, retraso de crecimiento,
retraso de lengugje, rinolaliay dificultades de
aprendizaje que motivaron su asistencia a un
colegio especial. A los 15 afios desarroll6 un
brote esquizofrénico con ideas delirantes, alu-
cinaciones visuales y auditivas, asi como un
lenguaje incoherentey aplanamiento afectivo.
Caso 3. Nifio de 10 afios, diagnosticado de
vélvula trictspide adrtica y estenosis pielo-
ureteral. Desde |os 4 afios recibia tratamiento
logopeédico por rinolalia abiertay ausencia de
fricaciony explosividad condicionadapor una
insuficienciavelopalatina. En el estudio psico-
métrico mostré una inteligencia normal, pero
con discalculia severa. Conclusiones. El SVCF
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muestra un repertorio de disfunciones cogniti-
vas que pueden motivar que el neuropediatra
tengaqueafrontar estediagndstico. Enel plano
neurocognitivo son peculiares de este sindro-
me: los trastornos del lenguaje, trastorno de
atencién con hiperactividad, bajo nivel en ma-
temédticas y brotes psicoticos.

039. Espectro de mutaciones en laregion
codificantedel gen MECP2en unaseriede
pacientes espafiolas con € sindrome de
Rett

J. Armstrong? M. Pineda® E. Gean?® M.
Pérez® P. P6o®, J. Campistol °, A. Vernet®, E.
Monrés®

2 Seccion de Genética. ° Servicio de Neuropediatria.
Hospital Universitari Sant Joan de Déu. Esplugues
de LI., Barcelona.

Introduccion. El sindromedeRett (RTT) esuna
enfermedad con herencia dominante ligada al
cromosoma X. Afecta casi de formaexclusiva
anifiasy se presentade formaesporédicaen el
99% de los casos. Recientemente, se han des-
crito mutaciones de novo en la region codifi-
cante del gen MECP2 (X(28) en el 60% delas
pacientes analizadas. Objetivos. Andlisis muta-
ciona de una primera serie de 31 nifias RTT
espafiolas. Metodologia. Busgueda de muta-
cionesen lostres exones del gen MECP2 utili-
zando las técnicas de SSCP, heterodlplex y
secuenciacion. Resultados. Se ha detectado
mutacion en 19/31 (61%) delos pacientesana-
lizadas (15 formas clésicas y 4 formas atipi-
cas). En 17 pacientes se pudo confirmar el
origen denovo delamutacion. También, sehan
realizado dos diagnosticos prenatales en los
gue se confirmé que el feto no presentaba la
mutaci 6n de su hermanaafectada. Se presenta-
ray discutirael espectro de mutaciones encon-
trado. Conclusiones. El andlisis de mutaciones
enlaregidn codificantedel gen MECP2 permi-
te diagnosticar un 60% de las pacientes RTT.
L asmutaciones se originan denovo, aunqueno
puede excluirse la presencia de mosaicismo
germinal enalguno delosprogenitores, [o cual
podria dar lugar a casos familiares. Por este
hecho, el diagndstico prenatal estaindicado en
aquellos casos en que hayasido posibleidenti-
ficar lamutacion en la paciente. En la actuali-
dad, nuestra serie de pacientes se ha elevado a
106, gracias alacolaboracion de neurélogosy
neuropediatras de todo el pais que nos han
remitido muestras para su andlisis.

040. Perfil clinico de inicio del sindrome
de Gillesde la Tourette

M. Nieto-Jiménez, A.M. Moreno, R. Candau,
A. Correa, M. Nieto

Unidad de Neuropediatria. Hospital Infantil
Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivo. El diagnostico del sindrome de Gilles
delaTourette (SGT) es esencialmente clinicoy
se basa en la presencia de tics cronicos de
distintostipos, motoresy vocales, que pueden o
no aparecer simulténeamente, de intensidad y
expresion variable, y que aparecen antes de los

21 afios, sin causaaparente. Se presentael perfil
clinico de inicio de 18 casos de SGT. Pacientes
y métodos. Se han estudiado, retrospectivamen-
te, 18 pacientes, 14(77,7%) varonesy 4(22,2%)
mujeres, con edades comprendidas entre los 7a
11mylos25a1lm (X: 13 afios11 meses) diag-
nosticados de SGT de acuerdo con |os criterios
diagnésticos de la DSM-IV. Se han tenido en
cuenta 20 variables clinicas. Resultados. Enun
3,33% de los casos (n= 6) existen antecedentes
pre y/o perinatales, de éstos un 33,3% (n=2)
presentan retraso en el &rea motora. En 4 casos
(22,2%) serecogen antecedentesdealergia, y en
7 pacientes (38%) amigdalitisy/o adenoiditisde
repeticion. Existen antecedentes familiares de
ticsen el 33,3%. Todoslospacientesaquejantics
como motivo de consulta. Laedad de aparicion
delosticsestacomprendidaentre3y 13 afios. El
tic de inicio es motor en el 94,4% y voca
(carraspeo) en el 5,5%. El parpadeo eslaforma
mas frecuente de presentarse (38,8%), seguido
deticsoculares(16,6%) y decabeza(11,1%). En
3 casos (16,6%) lostics deinicio son tics moto-
res complejos. Durante la evolucién aparecen
nuevostics motores en diferenteslocalizaciones
y ticsvocales. Laslocalizaciones mésfrecuentes
son: laboca(44,4%), el hombro, el parpadoy la
cabeza (38,8%), €l cuello (33,3%). 12 casos
(66,6%) presentan tics motores complejos. Los
sonidos guturales estén presentes en 10 casos
(55,5%), son lostics vocales més frecuentes. La
coprolalia esta presente en 4 casos y la ecolalia
en 3. La exploracion clinica es normal en la
mayoriadelos casos (61,1%) y en un 22,2% se
objetivan signos neurol 6gi cosinespecificos. En
los examenes complementarios realizados se
descartan otrascausas. Conclusiones. 1. Mayor
incidencia del SGT en el sexo masculino
(77,7%). 2. Antecedentesfamiliaresdeticspre-
sentes en el 33,3%. 3. El tic de inicio, en el
94,4% de los casos, es de tipo motor y es el
parpadeo como forma de presentacion mas
frecuente. 4. El tic vocal més frecuente son los
sonidosguturales. 5. Lacoprolaiay laecolaia
son poco frecuentesen el nifio y no constituyen
datos fundamental es para el diagndstico.

041. Evaluaciony tratamientodel sindro-
me de Gilles de la Tourette

M. Nieto-Jiménez, A.M.Moreno, R. Candau,
A. Correa, M. Nieto

Unidad de Neuropediatria. Hospital Infantil Virgen
del Rocio. Sevilla.

Objetivo. El sindrome de Gilles de la Tourette
(SGT) cursacon brotesy su evolucion esdificil
depreveery, por otraparte, sufrecuenteasocia-
cidnatrastornosobsesivo-compulsivos, déficit
de atencién con hiperactividad y dificultades
enlosaprendizajeshacealn masdificil valorar
su evolucion. Presentamos la evaluacién de la
eficaciade los diferentes farmacos que utiliza-
mos en €l tratamiento de los SGT. Pacientes y
métodos. Se han estudiado retrospectivamente
18 pacientes, 14 (77,7%) varonesy 4 (22,2%)
mujeres, con edadescomprendidasentrelos 7a
11mylos25a1lm (X: 13a11m) diagnostica-
dos de SGT de acuerdo con los criterios diag-
nosticosdelaDSM-1V. Sehantenido en cuenta
20 variables clinicas. L os farmacos estudiados
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han sido: butirofenona(Hal operidol), properi-
ciacina (Nemactil), clonidina (Catapresan), pi-
mozida(Orap), en 12 casos con monoterapiay
en 6 con biterapia. Resultados.Un 22,2% delos
casos presentan, antes del inicio de los tics,
déficit de atencion-hiperactividad, y el 44,4%
muestran, con posterioridad al iniciodelostics,
trastornos obsesivo-compulsivos, el 33,3% de
los casos dificultades escol ares, un 44,4% tras-
tornos del suefio y un 27,7% trastornos de la
conducta e interaccion social. La evolucion
seguidaentre3ay 19a(X: 12a5m) hamostrado
un curso fluctuante en todos | os casos, con una
mejoriaclinicaen 14 casos(77,7%). Con halo-
peridol se ha obtenido mejoria en 16 casos
(70%), con Nemactil en 9 (50%) y con Orap en
5 (27,7%). Un caso, en el que fracasaron todos
losfarmacos, harespondido al tratamiento con
Majectil. Laeficaciadeotrostratamientos(Tia-
prizal, Risperdal, Catapresan) no ha sido pro-
bada. Nueve casos(50%) han presentado efectos
adversos, |os més frecuentes son: disminucién
del rendimiento escolar (33,3%), un aumento
de peso (33,3%) y somnolencia (22,2%). Se
retiralaclonidinaen 2 casos por no tolerancia,
el Haloperidol en un caso por el desarrollo de
discinesias tardias y el Risperdal por fenéme-
nosde auto y heteroagresividad en un caso. Se
dudasi lamejoriaevidenciadaen lamayoriaes
consecuencia de la historia natural de la en-
fermedad o es respuesta al tratamiento.
Conclusiones. 1. Se observa asociacion fre-
cuente del SGT con trastornos obsesivos
compulsivos. 2. Curso fluctuante de la
enfermedad. 3. Ser cautelosos en la valora-
cion final. 4. El haloperidol se muestra como
el f&rmaco maseficaz. 5. Cuando fracasanlos
farmacos habituales el Majectil es un posible
tratamiento alternativo paralostics. 6. Apoyo
psicol 6gicoy técnicasde modificacion de con-
ductapueden ser necesariospor lasimportantes
repercusiones psicosociales de los tics.

042. ;Existe la microcefalia familiar ?

M. Tomés-Vila, P. Garcia-Tamarir, A. Garcia-
Colino

Servicio de Pediatria. Hospital Francesc de Borja.
Gandia, Valencia.

Objetivos. Estudiar si las microcefalias fami-
liares tienen un patrén clinico definido quelas
diferencie de las microcefalias no familiares.
Pacientesy métodos. Sedefinid lamicrocefalia
como aguellos casos en que el perimetro cefa-
lico erainferior amenos dos DE paralamedia
deedady sexo. Seconsideré quelamicrocefa-
liaerafamiliar cuando alguno delosdosproge-
nitores presentaba una microcefalia. Si no fue
posible medir el perimetro cefédlico a los dos
progenitores el caso se excluy6 del estudio. Se
midieron las siguientes variables: edad, sexo,
peso, talla, grado demicrocefalia, existenciade
retraso mental o psicomotor; existenciadecon-
vulsiones, anormalidades en la exploracion
neuroldgica, causa de consulta'y diagndstico
etiologico. Se definié la microcefalia como
sintomati cacuando presentabaretrasoy/o con-
vulsiones, y/o alteraciones en la exploracion
neurol égica. Resultados. Duranteel periodode
tiempo estudiado, se identificaron 40 casos de
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microcefalia. En un 45% de|os casoslamicro-
cefalia se etiqueté como familiar, siendo la
madre |la portadora de la microcefalia en un
83% de los casosy el padre en un 17%. Com-
parando lamicrocefaliafamiliar conlanofami-
liar latnicavariable enlaque hemosencontra-
dounadiferenciaestadisticamentesignificativa
eslaexistenciadeunaexploracién neurol égica
alterada, que es més frecuente en las microce-
falias no familiares. Conclusion. No hemos
encontrado un perfil clinico definido en las
microcefaliasfamiliaresaexcepciéndelaexis-
tenciade unaexploraci6n neurol 6gicaalterada
mésfrecuenteenlasmicrocefaliasnofamiliares.

043. Accidente isquémico transitorio en
un paciente con hiperhomocisteinemia

A. Concheiro, A. Sans, M.J. Mas, M.A.
Vilaseca® J. Campistol, E. Fernandez-
Alvarez

Servicio de Neuropediatria. Unidad Integrada
Hospital Sant Joan de Déu-Hospital Clinic.? Servicio
de Bioguimica. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de LI., Barcelona.

Introduccion. Los accidentes vasculares cere-
brales presentan una baja incidencia en la po-
blacién joven (3-5% ictus en menores de
45 afos). El estudio etiolégico debe ser, sin
embargo, mésamplio queenlosadultos. Entre
los factores de riesgo existen ciertos trastornos
metabdlicos de transmisién hereditaria. Su de-
teccion precoz implicara adoptar medidas
dietético-terapéuticas que disminuyan el ries-
goderecidiva. Entre estostrastornos metaboli-
cosseencuentralahiperhomocisteinemia. Caso
clinico. Varonde 17 afosque presenta, durante
unacompeticion deportiva, un episodio de he-
miparesia derecha y afasia motora (duracion
aproximada30 minutos). Conun nivel decon-
ciencianormal en todo momento. Anteceden-
tes personales: discreto sobrepeso. Anteceden-
tes familiares: HTA y AIT repeticion.
Exploracionfisica: estado general conservado,
buena coloracién e hidratacién. Auscultacion
cardiorrespiratoria: normal. Pulsos periféricos
pal pables. Pal pacién abdominal normal. SNC:
hemiparesiay hemianestesia derechasy afasia
motorasin otras alteraciones. A 10s 30 minutos
laexploraci6n neurol 6gicaesnormal. Explora-
ciones complementarias: TAC craneal, ECG,
analitica bésica, radiografia de térax y EEG,
normales. LaRMN craneal mostrdimagenesde
infarto agudo/subagudo en nacleos caudado y
lenticular (putamen) y subcortical temporal
izquierdos. El ECG y la angio-RMN fueron
normales. Laanaliticacon niveles de vitamina
B,, descendidosy de homocisteinamoderada-
menteelevados (17,80 umol/l). El pacientey su
padresonhomocigotosparalamutacionC677T
delaenzimametilen-tetrahidrof ol ato-reductasa.
Evolucidn: se establece tratamiento con vita-
mina B4, y &cido fdlico. El paciente se encuen-
tra asintomatico y sin nuevos episodios por el
momento. Conclusiones. 1. Laetiologiadelos
trastornos isquémicos transitorios en lainfan-
ciay adolescencia es muy amplia. 2. El estu-
dio delahiperhomocisteinemiay de las muta-
ciones genéticas asociadas se hace obligado en
un protocolo de ACV en la poblacién
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joven. 3. Las medidas dietético-terapéuticas
mejoran el prondsticoy disminuyen el nimero
de recurrencias.

044. Repercusiones neurolégicas de las
variantes de la normalidad en € arbol
vascular cerebral

P. Smeyers®, F. Mulas? E. Millet®, F.
Menor¢, M.J. Esteban®, JA. Moreno?, P.
Barbero? M. Télez?

aServicio de Neuropediatria. ° Servicio de
Electromiografia. °Servicio de Radiodiagnéstico.
Hospital Infantil. Hospital Universitario La Fe.
Valencia.

Objetivos. Las anomalias del arbol vascular
cerebral no asociadas a otras malformaciones
vasculares (aneurismas, fistulas, etc.) son con-
sideradas como variantesdelanormalidady su
frecuencia es desconocida, ya que probable-
mente muchas de ellas no son diagnosticadas
debido ala ausencia de sintomatol ogia neuro-
l6gica. No obstante, estas variantes pueden
comprometer otrasestructuras cerebrales, fun-
damentalmente, nerviosas pudiendo entonces
hacerse sintométicas. Caso clinico. Presenta-
mosel caso deunanifiade 3 afioscon mdltiples
variantes vascul ares congénitas de la normali-
dad, que consulté por Ulceras corneales de
repeticiény lesionesgravesfacialesdehemica-
raizquierdapor rascado. Seestablecié un diag-
nostico sindrémico de hipoestesia en territorio
denerviotrigéminoizquierdoy sesolicité una
exploracion electromiogréfica para el estudio
del reflejotrigéminofacial, el estudiodeneuro-
imagen con RMN cerebral, angio-resonanciay
arteriografia cerebral. Resultados. EnlaEMG
se encontrd una ausencia completa de conduc-
cién nerviosa a través del nervio trigémino
izquierdo. La arteriografia cerebral confirmé
multiplesvariantes delanormalidad enterrito-
rios vasculares de la arteria carétida interna
(ACI) derecha, ACI izquierday arteria verte-
bral izquierda. Loshallazgosfueronmasnume-
rosos en los territorios izquierdos con elonga-
ciény formaciondebuclesenlaarteriacarétida
internaizquierday en suramaoftdmica, conla
aparicion de una ACI petrosa aberrante y un
nacimiento anormal de la arteria occipital a
partirdelaACl. Conclusion. Lasvariantesdela
normalidad del &rbol vascular cerebral pueden
provocar sindromesneurol 6gi cos por compre-
sion de estructuras nerviosas, especialmenteen
el territorio de pares craneales.

O45. El trastorno generalizado del desa-
rrollo en las consultas de neuropediatria

M. Benac? M. Tomés®®, A. Moratal ¢

aHospital de Sagunto. " Hospital de Gandia.
° Hospital de Denia. Generalitat Valenciana. ¢ Centro
de Estimulacion Precoz de la Mancomunidad de la
Safor. Valencia.

Introducciony objetivo. El autismo esuntrastor-
no del desarrollo deinicio precoz y prevalencia
elevada: entre 5/10.000 nifios para €l trastorno
autistay 10-21/10.000 para el espectro autista.
Nuestro estudio se centraen conocer lafrecuen-
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ciacon que se detecta el autismo en la consulta
neuropediatricadetreshospitalesdelaComuni-
dad Vaenciana, asi como las causas de consulta
y procedencia de los pacientes. Pacientesy mé-
todos. Seincluyen | os pacientes diagnosticados,
enlos ltimos 10 afios, de trastorno generaliza-
do del desarrollo (DSM-1V), incluyendo los
trastornos generalizados del desarrollo no espe-
cificado. El diagnostico se confirmé por un
psicélogo/psiquiatra infantil. Resultados. NU-
merodecasostota es: 18 (16 varones/2 mujeres).
Poblacionde0-14 afios, total: 62.965. Prevalen-
cia total: 18/62.965= 2,7/10.000 nifios. N.° de
casos H. Sagunto: 7. Prevalencia Sagunto:
7/22.186= 3,1/10.000 nifios. N.°casosH. Denia
4. PrevalenciaDenia: 4/18.203= 2,1/10.000 ni-
fios. N.° casos H. Gandia: 7. Prevalencia de
Gandia: 7/22.579= 3,1/10.000 nifios. Las cau-
sasquemotivaron laconsultafueron: retraso del
lenguaje 7 (38,8%), trastornos de conducta 1
(5,5%), sospecha de autismo 6 (33,3%), sospe-
cha de sordera 1 (5,5%), retraso psicomotor 1
(5,5%), otros (sindrome de West y esclerosis
tuberosa). Patol ogia neurol 6gica asociada: sin-
drome de West y esclerosis tuberosa. La proce-
dencia: psicélogo/psiquiatraen 8 casos(44,4%),
pediatraen6(33,3%), ORL en2 (11,1%)y dela
propia consulta 2 (11,1%). Conclusiones. La
prevalenciaencontradaen nuestras consultas es
menor de la esperada. La principal causa de
consultaes el retraso del lenguaje. El psicologo
es quien més remite/detecta. La mayoria de los
pacientesconsultaron alaedad de 2-4 afios, con
unamayor frecuenciadel sexo masculino.

046. Disfuncién neur ocognitivaPASSdel
defecto de atencion

F. Pérez-Alvarez, C. Timoneda-Gallart

Seccion de de Neuropediatria. Hospital ICS Dr.
Josep Trueta. Girona.

Introduccién. El trastorno por defecto de aten-
cion implica una disfuncion neurocognitiva.
Objetivo. Comprobar un patron caracteristico de
procesamientos cognitivos PASS para un diag-
nostico precoz y unaintervencién cognitivaefi-
caz seglin lateoria PASS. Pacientes y métodos.
Se seleccionaron 80 pacientes de las consultas
de neuropediatria, entre 6 y 12 afios. Los crite-
riosdeinclusion fueron: inatencién, 80 casos, e
hiperactividad/impulsividad, 40 casos, segin
DSM-IV. Loscriteriosde exclusion: criteriosde
percatamiento fonol 6gico paradetectar dislexia.
Grupo control de 300 integrantes, entre 5y
12 afios, siendo controlados |os criterios de in-
clusiény exclusiénmencionados. Procedimien-
to. Se administr6 el DN:CAS en lengua nativa
paradiagnosticar | osprocesami entoscognitivos
PASS. Andlisisdecluster en el grupo de estudio.
Comparacion de medias, segun, la t-Student,
entregrupodeestudioy grupo control. Resulta-
dos. Discriminacién de un dendogramacon tres
grupos, uno, el mayoritario, con planificacién
deficiente, otro, sinplanificacion deficientepero
con otros procesos deficientes, y el tercero,
minoritario, sin ningln proceso cognitivo defi-
ciente. La deficiencia cognitiva, comparando
mediasconel grupo control, fueestadisticamen-
te significativa (p= 0,001). Discusién y conclu-
siones. Segun el perfil PASS, una planificacion
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deficiente es un factor relevante. La planifica-
cion no esexactamentefuncion gjecutiva. Delas
pruebas psicométricas existentes, al margen del
DN:CAS, sololaprueba Stroop valorael proce-
samiento PASS atencion. Las pruebas PASS
valoran lafuncién neurocognitivacentral inde-
pendientemente del acto implicado en laprueba
exploratoria. El patrén conductual estarelacio-
nado con laplanificacion deficiente, pero, tam-
bién, con otrasdeficienciascognitivase, incluso,
puede darse sin deficiencia cognitiva conocida

047. Disfuncién neur ocognitiva PASS en
la didexia

F. Pé&ez-Alvarez, C. Timoneda-Gallart

Seccion de Neuropediatria. Hospital ICS Dr. Josep
Trueta. Girona.

Introduccién. Presentamos un estudio sobre di-
ficultades de lectoescritura. Objetivo. Compro-
bar la existencia de un patrén caracteristico de
procesamientos cognitivos PASS paraunainter-
vencion cognitivaeficaz seglinlateoriaPASSde
lainteligencia. Pacientesy métodos. Seseleccio-
naron 30 pacientes de las consultas de neurope-
diatriapor problemas de aprendizaje en | ectoes-
critura, aplicando pruebas de lectura de
‘percatamientofonol égico’ y pruebadeescritu-
ra para detectar errores en la construccion se-
cuencia de las palabras. Se excluyeron casos
con problemas de aprendi zaje no mediados por
lalectoescritura. Se utiliz6 un grupo control de
300 escolares. Administracion del DN:CAS en
|lenguanativaaambosgrupos, paradiagnosticar
los procesamientos cognitivos PASS. El grupo
control fuevalidado mediante andlisisfactorial.
Comparacion de medias, segun, la t-Student,
entreel grupodeestudioy grupo control. Resul-
tados. Loscuatro procesosfueronidentificados
en el grupo control. El grupo de estudio lo
realizaba peor en procesamiento secuencial,
pero no en el resto de procesamientos. Por otra
parte, lapuntuacion mediadel grupo deestudio
resultd serinferior al grupo control (p= 0,001).
Discusion y conclusiones. Existe un tipo de
disléxico cuyadisfuncion neurol égica central
consiste en una ateracién del procesamiento
secuencial PASS, permaneciendo indemnes el
resto de procesamientos. El diagnostico PASS
es de base patogenética en contraposicion a
otros diagndsticos que son de base semiol 6gi-
ca. Otrosestudios, con otrametodol ogia, apor-
tan conclusiones coincidentes con las aporta-
das en este trabajo.

048. Utilizacion practica de una base de
datosinterrogativa para €l diagnostico de
un retraso psicomotor durante el primer
afo devida

R. Vida-Sanahuja®, T. Pampols-Ros®, M.
Pineda-Marfa®, M.A. Vilaseca-Busca®

2Unidad de Neuropediatria. Servicio de Pediatria.
Hospital de Terrassa. Terrassa. °Institut de
Bioguimica Clinica. Barcelona. °Servicio de
Neuropediatria.  Servicio de Bioquimica. Hospital
Sant Joan de Déu. Esplugues de LI., Barcelona.

Objetivo. Dadaslasdificultadesexistentesenla

elaboracion de un diagnéstico diferencial para
el estudio de un retraso psicomotor manifesta-
do durante el primer afio de la vida, hemos
disefiado una base de datos (BD) interrogativa
gue pueda facilitar al clinico la obtencion del
diagnéstico diferencial. Material y métodos.
Mediante unarevision bibliogréaficay utilizan-
do el programa Access (Office 97 de Micro-
soft), se ha elaborado una BD con las diversas
posibilidades etiolégicas para este grupo de
pacientes, resumiendo los aspectos clinicos,
fisiopatolégicos y diagnésticos en un campo
‘memo’. Se han seleccionando para cada enti-
dad los signos y sintomas mas caracteristicos
de su debut, ya seadurante laetapaneonatal, o
de lactante, junto alos examenes complemen-
tarios principalesy datos de neuroimagen. Re-
sultados. EnlaBD se han recogido un total de
217 enfermedadeso sindromes. A partir deuna
tabla con un total de 70 signos o sintomas
diferentes, se han atribuido a cada entidad
diagndsticalos més caracteristicos de su debut
clinico, obteniéndose 1.185 registros. EstaBD
permite hasta tres interrogaciones sucesivas a
partir de los signos o sintomas guia, antes de
obtenerse el diagndstico diferencial. Puede vi-
sualizarse el resultado en grupos semiol 6gicos
0 metabdlicos. Se realiza una demostracion
préctica con el programa mediante algunos
casos probleméticos. Conclusiones. 1. Lapre-
sentacion de un diagnostico diferencial engru-
pos semiol 6gicos o metabdlicosjunto alades-
cripcién de cada entidad, ofrece una vision
panoramicay didéacticadel resultado, que pue-
de facilitar lalabor a clinico en el estudio de
cada caso. 2. Creemos que esta BD puede ser
una herramienta Gtil en la planificacion del
estudio inicial de cada paciente, mejorando asi
el rendimiento diagnostico.

049. Encefalomidlitis aguda diseminada.
Presentacion de siete casos

M. Guitet, J. Campistol, F.J. Cambra®

Servicio de Neurologia.®Servicio de Pediatria.
Unidad Integrada de Pediatria Hospital Sant Joan
de Déu-Clinic. Barcelona.

Introduccion. La encefalomielitis aguda dise-
minada (EMAD) es una forma de encefalitis
postinfecciosa de etiologia diversa, que suele
manifestarse después de un cuadro infeccioso.
Pacientes y métodos. Se presenta la evolucién
clinicay la neuroimagen de 7 pacientes diag-
nosticadosde EMAD. El diagnéstico sebasd en
lasintomatologiay en los hallazgos en lareso-
nancia magnética craneal (RM). Resultados.
En nuestraserie, los sintomas masfrecuentesal
inicio fueron, la afectacion del sensorio y las
convulsiones. En todos los casos, excepto en
uno, se detect6 fiebre de 2-4 dias antes de la
aparicion delaclinicaneurol égica. El examen
del liquido cefal orraquideo demostré unamo-
deradapleocitosis (<100 cél/mm3) en5 casosy
unadiscretahiperproteinorraquiaen 4. El estu-
dio de la PCR para €l virus del herpes fue
negativo en todos los pacientes. La RM fue
anormal en todos|os casos, demostrando &reas
dehipersefial en T, con unadistribucién multi-
focal y afectando preferentemente la sustancia
blanca subcortical y el tronco del encéfalo. El
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registro del electroencefal ogramafue anormal
en 6 pacientes (la observacion mas frecuente
fueun enlentecimiento difusoy signosdecom-
promiso del tronco cerebral). Seinicid el trata-
miento con altas dosis de corticoides en 3 pa-
cientesy sdlo un tratamiento sintomatico en el
resto. De estos, un paciente presentd unarecai-
da que se traté con corticoterapia. El segui-
miento clinico ha revelado una recuperacion
completaen5 pacientes, deloscuales4 habian
recibido tratamiento con corticoides. De los
3 pacientes que solo se trataron sintomética-
mente 2 tienen secuel as (hemiparesiay epilep-
sia). Conclusiones. El diagnoésticodelaEMAD
es clinico-radiol 6gica, unavez excluidas otras
entidades. El tratamiento con corticoides pare-
ceser el maseficaz, con un prondsticorelativa-
mente bueno, especialmente en los casos que
responden a la corticoterapia.

050. ¢Puede la encefalomielitis aguda
diseminada cursar de forma diferida?

B. Gener, C. Garaizar, C. Ruiz, JM. Prats

Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces.
Barakaldo, Vizcaya.

Introduccion. La encefalomielitis aguda dise-
minada (EMAD) esunaenfermedad desmieli-
nizante del SNC que guarda relacion con un
cuadroinfeccioso previo. Laevoluciénclinica
y los estudios de imagen permiten descartar
otras enfermedades desmielinizantes de evol u-
cion mas incierta, como la esclerosis multiple.
Caso clinico. Presentamosel casodeunnifiode
5 afios que a las 3 semanas de padecer una
encefalitis por virus Coxsackie, debuta con
somnolencia y signos piramidales bilaterales.
LaRM cerebral mostré lesiones nodulares en
sustanciablanca, sin afectaci6n detroncoencé-
falo ni cerebelo. Se instaur6 tratamiento con
metilprednisolona. Larespuestaclinicafue es-
pectacular a las 24 h y se suspendio el trata-
mientoalas36h. EnLCRel indicedelgGy de
bandasoligoclonalesfuenormal. A las6 sema-
nas el nifio present6 un episodio autolimitado
de 48 h, consistente en inestabilidad en la
marcha y signos piramidales residuales en el
contexto de un cuadro gastrointestinal inespe-
cifico y remision de las lesiones de la RM
inicial. A los 15 dias de permanecer clinica-
menteasi ntomati co present6 un sindromecere-
beloso y dos lesiones en ambos hemisferios
cerebelosos en la RM. Seinstaur6 tratamiento
con Metilprednisolona durante 5 dias seguido
del Giv obteniendo unarespuestamuy satisfac-
toria. No sedetectaron bandasoligoclonalesen
el LCR. Conclusiones. La evolucion de la
EMAD de nuestro paciente es atipica. A pesar
de laaparicion de lesiones desmielinizantes de
forma recurrente en diferentes areas del siste-
ma nervioso en un periodo superior al mes, el
desencadenante infeccioso del proceso, lares-
puestafavorable alacorticoterapiay lapersis-
tenciadelanormalidad del estudio inmunol 6-
gico en LCR hace poco probable otro
diagndstico. Sin embargo, estaevolucién osci-
lante sugiere una EMAD muy agresiva cuyo
curso se interrumpié tras un primer ciclo corto
de corticoides, precisando posteriormente un
tratamiento combinado con | Giv y corticoides.
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O51. Variabilidad de expresion clinica en
la anomalia de Chiari tipo |

J.J. Garcia-Pefias, L. Gonzalez Gutié-
rrez-Solana, M.L. Ruiz-Falco, C. Cubero-
Sobrados, F. Nombela

Seccion de Neurologia 2. Hospital Nifio Jesls.
Madrid.

Objetivos. Analizar la variabilidad de expre-
sionclinicay laevolucionnatural de20 pacien-
tesdiagnosticadosdeanomaliade Chiari tipo 1.
Pacientes y métodos. Revision retrospectivade
las historias clinicas de 20 pacientes menores
de 18 afos de edad, diagnosticados de anoma-
liade Chiari tipo 1, val orados en nuestro hospi-
tal entre enero de 1989 y enero de 2000. En
todosloscasos, seanalizan: edad, sexo, motivo
deconsulta, semiol ogianeurol 6gica, hallazgos
de neuroimagen y evolucion. En todos | os pa-
cientes, serealizaron: RMN craneal y RMN de
médulaespinal (panmedular). Resultados. Los
motivosdeconsultafueron: valoraciondeneu-
rofibromatosis tipo 1 (NF-1) en 5 casos, estu-
dio decrisisepilépticasen 5 casos, siringomie-
lia en 4 casos, cefalea en 3 casos; escoliosis
dorsal en 2 casos y sincopes de esfuerzo en
1 caso. En 11 pacientes, la anomalia de Chiari
1 era el Unico hallazgo de neuroimagen. En
3 casos, serequiriOtratamientoquirdrgicodela
malformacién (un paciente con sincopes de
esfuerzo recurrentes; un caso asociado asirin-
gomieliacon sindrome piramidal progresivoy
un caso de NF-1 asociado a cavernomaoccipi-
tal con sangrado e hipertension intracraneal).
Conclusiones. 1. En la gran mayoria de los
casos, laanomaliadeChiari tipo | representdun
hallazgo neurorradiol 6gicocasual. 2. Aunque
suelen presentar unaevolucion clinicabenigna
0 no progresiva; un 15% de nuestros pacientes
requirieron cirugia descompresiva.

052. Incontinencia pigmenti. Revisién de
25 casos

J.J. Garcia-Pefias, L. Gonzalez Gutiérrez-
Solana, M.L. Ruiz-Falc6, C. Cubero-
Sobrados, D. Puertas-Bordallo?, A.
Torrelo®

Seccidn de Neurologia-2. ® Seccién de Estrabologia.
b Servicio de Dermatologia. Hospital Nifio Jess.
Madrid.

Objetivos. Conocer laincidenciareal y el tipo
de manifestaciones neurolégicas en una serie
de 25 nifias diagnosticadas de incontinencia
pigmenti. Pacientes y métodos. Revision re-
trospectiva de las historias clinicas de 25 nifias
menores de 14 anos de edad, valoradas en la
consulta de Neurologia de nuestro hospital
entreenero de 1989y enero de 2000 por presen-
tar incontinencia pigmenti. En todos los casos
se analizan: edad, semiologia neuroldégica,
manifestaciones no neurolégicas (cutaneas,
oculares, esqueléticas, dentales y viscerales)
asi como los hallazgos de neuroimagen. En
todas las pacientes se realizaron: valoracion
oftalmol6gica, EEG y TAC craneal. En 10 pa-
cientes se realiz6 RMN craneal. Resultados.
Manifestacionesneurol dgicaspresentesen’ ca-
sos (20%), entre ellas: microcefalia (3 casos),
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retraso psicomotor (3 casos), epilepsia (2 ca-
sos) y hemiparesia (1 caso). Afectacion ocular
en 8 casos (32%). Anomalias dentales en 9
casos (36%). Manifestaciones esqueléticas en
2 casos (8%). La neuroimagen evidenci¢ alte-
raciones en 4 casos. hipersefialesen T2 en la
sustancia blanca (2 casos), hemiatrofia cere-
bral (1 caso) y anomaliademigracion neuronal
(1 caso). Conclusiones. 1. La incontinencia
pigmenti esunaenfermedad neurocutédneacon
amplia variabilidad de expresion clini-
ca. 2. Todoslos casos que desarrollaron crisis
epilépticas presentaron ademés retraso psico-
motor y microcefalia. 3. Todas las pacientes
gue evidenciaban anomalias en | os estudios de
neuroimagen tenian manifestaciones neuro-
|6gicas.

0O53. Sindrome neurocutaneo complejo
asociado a hemangiomas cutaneosy dis-
plasia cortical y cerebelosa ipsilateral

E.Cardo? M.A.Ruiz®, J. Cabot®, E. Alcal&®,
A. Figuerola®, M. Uson?, J. Burcet?

aHospital de Sant Joan de Déu. ®Hospital de Son
Dureta. °Centro Joan Mezquida. Manacor, Islas
Baleares.

Objetivo. Comunicar un caso de un posible
sindrome neurocutaneo complejo con afecta-
cion severa y patron de herencia autosomica
dominantepor ramamaterna. Casoclinico. Nifia
de 2 afios y medio de edad con retraso del
desarrollo psicomotor, epilepsia severa, hemi-
plejiaderechay signoscerebel osos (baseancha,
titubeo, temblor). Enlosantecedentesfamiliares
destacalamadre con hemangiomacavernoso en
hombroderecho. Enlosantecedentespersonales
correspondeaunaterceragestacion de40 sema-
nas bien controlada, parto eutécicoy Apgar de
8/9. A los 55 dias presenta convulsion local de
hemicuerpo izquierdo de pocos minutos de du-
racion. En la exploracion el peso, tallay PC
estaban por encimade 2 DE y seobservan cuatro
hemangioma cavernosos: dos a nivel temporal
derecho en la distribucion de la primera rama
sensitiva del trigémino y dos en espalda, asi
como un nevus piloso en brazo derecho. A los
tres meses comienza con espasmos de flexion
queceden convigabatrinay valproato. Laexplo-
raciones complementarias: hemograma, iono-
grama, cultivosy bioquimicade L CR normales.
Estudio metabdlico normal. TACy RM craneal
normal. EEG muestra zonas irritativas en areas
posterioresderechas. A laedad de2 afiossehace
més evidente la hemiparesia izquierda con la
aparicion de signos cerebel 0sos con ataxia, ba-
beoy titubeo, motivospor lo queserepitelaRM
y la angiorresonancia que muestran displasia
cortical frontoparietal masgraveenel ladodere-
cho, displasia cortica e hipoplasia de cerebelo
derecho, y lapresenciadeun angiomavenosoen
tronco. Conclusiones. Nuestra paciente cumple
las principal es caracteristicas del sindrome neu-
rocutaneo complejo descrito por Pascual-Cas-
troviejoen 1996. Sinembargo, | aslesionescuté-
neas no eran tan graves y los hallazgos de
neuroi magen no fueron evidenteshastadespués
del afio devida. El predominio de estesindrome
en el sexo femenino y los antecedentes familia-
res sugieren un posible origen genético.

667



XXVII REUNIONANUAL DELA SENP

0O54. Adrenoleucodistrofia. Nuestra
experiencia en 27 casos

JM. Lopez-Terradas®, M.A. Marquez®,
Sacedo®, T. Lloret®, G.H. Pico®

2Hogpital del Nifio Jestis. Madrid. ® Hospital Santa
Bérbara. Ciudad Real. ° Hospital General. Alicante.
9Hospital Son Dureta. Palma de Mallorca.

Objetivos. La adrenoleucodistrofia, aunque es
las mas frecuente de las leucodistrofias, es una
enfermedad rara, por lo que el diagndstico suele
retrasarse hasta que los sintomas son evidentes,
tardeparaaplicar untratamiento eficaz. El cono-
cer sus manifestaciones ayudara a diagnostico
precoz y evitard su pronéstico mortal . Pacientes
y métodos. Lacasuisticalaforman 27 casos, que
corresponden a nueve familias. Todos los casos
se estudiaron clinicamente y se clasificaron en
distintosgruposdeacuerdoconlaedaddeinicio,
el tipo de afectacion clinicay su estadio evoluti-
vo. Encadacaso, sepracti cd estudio bioquimico,
en suero, célulasmononuclearesy fibroblastosa
todos los miembros de la familia para detectar
enfermos asintométicos. A todos los varones
afectadosselesrealizé unestudioneurorradiol 8-
gico, neurofisiologico y neuropsicolégico. Se
estudiolacompatibilidad HL A entodosloscasos
y se practico trasplante de médula ésea en dos
casos. Se analizaron las mutaciones del ADN
para buscar mujeres heterocigotas en tres fami-
lias y se practicd estudio prenatal en un caso.
Resultados. Correspondieron alaformacerebral
infantil 9 casos, alaforma cerebral juvenil en 1
caso, insuficiencia suprarrenal aislada en 2 ca-
sos, enfermos asintométicos en 4 casos y hem-
bras heterocigotas en 11 casos. Los sintomas
iniciales en las formas cerebrales fueron: desin-
hibicién e hiperactividad en 2 casos, correspon-
diéndosecon el comienzo deladesmielinizacion
en zonas anterioresy pérdidade vision y dismi-
nucién del rendimiento escolar en 7 casos, con
comienzoenzonasposteriores. En1 casopresin-
tomético el comienzo fue en I6bulo temporal.
Conclusiones. La adrenoleucodistrofia es una
enfermedad rarade prondsticomortal . EI conoci-
miento de sus manifestacionesy €l estudio fami-
liar es imprescindible para tratarla con alguna
posibilidad de éxito. El Gnico tratamiento que se
hareveladoeficaz esel trasplantedeméduladsea
en un medio hospital ario adecuado.

O55. Distonia de torsion idiopatica
generalizada (DY T1) en dos hermanos

Y. Tabuenca-Guitart, M. Galvan-Manso, S.
Ruiz-Escusol, J.L. Pefia?, J. L6pez-Pison, M.
Robledo®

Seccién de Neuropediatria. Hospital Infantil Miguel
Servet. Zaragoza. *Servicio de Neuropediatria.
Hospital Universitario. Guadalajara. ® Departamento
de genética. Fundacién Jiménez Diaz. Madrid.

Introduccion. Ladistoniadetorsiéngeneralizada
idiopética es la forma mas grave y frecuente de
las distonias hereditarias. Se caracteriza por la
ausenciade otros déficits neurol 6gicosy lanor-
malidad de todos los examenes complementa-
rios. Casos clinicos. Presentamos dos hermanos
afectos de distonia torsion primaria generaliza-
da, en los cuales se ha estudiado e gen DYT1
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(9934) confirmandose la existencia de la dele-
cioén GAG que es un marcador diagnéstico dela
enfermedad. Caso 1. Var6n de 20 afios de edad,
guealos9 afosiniciaun cuadrodedistoniaenla
mano derecha, principalmente de accion, afec-
tandose posteriormente ambas extremidades su-
perioresy €l pieizquierdo. Seprobo tratamiento,
por orden de instauracién, con levodopa, carba-
macepina, trihexifenidil y tetracepam sin obtener
respuesta. Todoslosexamenes complementarios
realizados fueron negativos. hemograma, bio-
quimicageneral,amonio, l&ctico, piravico, CPK,
inmunoglobulinas, cobre, ceruloplasmina, ami-
noacidemia, aminoaciduria, cupruria, acidosor-
ganicosen oringa, cribado de mucopolisacaridos,
EEG, EMG, TAC y RM. El estudio genético
molecular demuestralamutacion DY T1(9g34).
Caso 2. Varon de 13 afios, hermano del caso
anterior. Presenta desde hace 10 meses discreta
contractura muscular en flexion ventra de la
mufieca izquierda con desviacion cubital que
cuestavencer. El estudiomolecular del genDY T1
(9934) mostré la mutacion. Conclusiones. La
distonia de torsion idiopética generalizadaesun
cuadro clinico poco frecuente en nuestro medio,
cuyo diagndstico seestableciapor exclusionante
un cuadro clinico compatibley lanormalidad de
todoslosexamenescomplementarios. Laidenti-
ficacion delamutaciondel gen DY T1 establece,
actualmente, el diagndéstico de certeza.

0O56. Quistes aracnoideos intracraneales.
Estudio de una serie de 35 casos

C.l. Gmez-Escaonilla?, |. Garcia-Morales?,
L. Gaéan-Davila?, M.J. Jiménez-Torres®, F.
Mateo-Beato? R. Simén-Heras?, J. Valencia®

2 Seccion de Neuropediatria. ° Servicio de Medicina
Familiar y Comunitaria. © Seccién de Neurocirugia
Pediatrica. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. El quiste aracnoideo es unacavi-
dad con un contenido similar al LCR, frecuente-
mente comunicado con el espacio subaracnoi-
deo. Caracteristicos de la edad pediatrica,
representando el 1% delaslesionesocupantesde
espacio intracraneal es. Pacientes y métodos. Se
revisa una serie de 35 casos de quistes aracnoi-
deosintracraneal escongénitosenlaedad pedia-
tricadurantelosafios 1987-1999 seguidosenla
seccion de neuropediatria del Hospital 12 de
Octubre. L os pacientes han sido estudiados con
TAC craneal, RM craneal y ecografia transcra-
neal. Resultados. Lapresenciadeundnicoquiste
sucedi6 enun 85,71%, siendolacisurade Silvio
y la fosa posterior las localizaciones més fre-
cuentes. L aedad dediagnésti co sucedi6 durante
el primer afio en un 54,28%, y al nacer en un
25,71%. Habia otras malformaciones del SNC
enun 31,42%, destacandolaagenesiadel cuerpo
callosoenun45,45%. L aclinicadepresentacion
mésfrecuentefuelamacrocefalia(31,42%)y las
crisis comiciales (25,71%). El tratamiento qui-
rargico mas empleado fue la derivacién
quisto-peritoneal. Conclusiones. El quiste arac-
noideo congénito se produce por unaalteracion
en laembriogénesis del SNC, de ahi su asocia-
cion con otrasmalformacionesy laprevalencia
en la edad pediétrica. La clinica més frecuente
fue la macrocefalia, por el tamafio del quiste o
por hidrocefaiaasociada, y lascrisiscomiciaes

secundarias airritacion cortical por presion. El
manejo de | as | esiones sintométicas es quirdrgi-
o, y es la derivacion quisto-peritoneal la més
empleada en nuestra serie, con una mejoria
clinica en la mayoria de |os casos.

O57. Estudio multicéntrico de la eficacia
de Abacavir en combinacion en el
tratamiento de la encefalopatia VIH
pediatrica

E. Lopez-Laso, JT. Ramos, C. Rodriguez,

F.J.Sanz,M.l. de Jos¢® S.Marco®,J. Saavedra,
M.L. Navarro®, M. L. Pérez-durado®, P. Ferrer ¢

Departamento de Pediatria. Hospital 12 de Octubre.
3Hospital La Paz. "Hospital Gregorio Marafion.
°Hospital Carlos Il1l. “Departamento Médico
Glaxo-Wellcome. Madrid.

Objetivos. Presentar la eficacia, seguridad y
toleranciade abacavir (inhibidor de retrotrans-
criptasa) en la encefalopatia VIH pediétrica.
Pacientesy métodos. Estudio multicéntrico, rea-
lizado en cuatro hospitalesterciariosdeMadrid,
de 14 nifios entre 30 y 178 meses. Las valora-
ciones basales, alos 2 y 6 meses, incluyeron:
cargavirica (CV) en plasma (0,2,6) y en LCR
(0,2), TCcraneal (0), evaluacion clinicay neu-
ropsicolégica (0, 2, 6). Se administro abacavir
enmultiterapia(al menosdos farmacos nuevos
incluyendo abacavir). Resultados. Dos pacientes
seretiraron por exantema. Otros 11 han comple-
tado 6 mesesdeestudio. Basalmentelamediana
de CV en plasmafuede 4,41 log; del LCR fue
2,91. Todos presentaron hallazgos compatibles
con encefalopatiaV IH en neuroimagen; laeva-
|uacién neuropsicol 6gica mostré un Cl medio
de 84,2 y de 83,5 en mayores y menores de
6 afos, respectivamente. A los 2 meses la me-
dianadeCV enLCRfueindetectableen9de12,
y en el plasmafuede 2,64. Lamediadel Cl fue
92,6y 95,5 paramayoresy menoresde 6 afnos,
respectivamente(p< 0,05). A los6 meses, 7 pa-
cientes presentaron CV indetectable en plasma.
Lamediadel Cl fue82,6y 111,7 paramayores
y menores de 6 afios, respectivamente
(p< 0,05 para <6 afios). Respecto a la evalua-
¢i6n neurol 6gicados paci entes han conseguido
marcha auténoma, presentando escasos cam-
bios el resto. Conclusion. A los 2 y 6 meses se
objetivaron descensosenlaCV deLCRYy plas-
ma, junto con mejoriaen lavaloracion psicol 6-
gicaalos 2 meses, que se mantiene alos 6 me-
ses en los menores de 6 afios.

0O58. Complicaciones del tratamiento on-
cologico en e sistema nervioso central.
Presentacién de cinco casos

R.R. Jadraque, M. Floriach? C. Gomez-
Escalonilla?, J. Torres-Mohedas

Consulta de Neuropediatria. Hospital General de
Méstoles. # Unidad de Neurologia Infantil. Hospital
12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. Enlosltimosafioshamejoradola
supervivenciadelosnifioscon patol ogiaoncol 6-
gicagracias a los avances en los tratamientos de
quimioterapia y radioterapia, aunque paralela-
mentehayaaumentadolatoxicidaddel tratamien-
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to en € tejido cerebral normal. Presentamos var
rios gjemplos de complicaciones en el SNC por
toxicidad del tratamiento. Casosclinicos. Caso 1.
Nifiade 10 aflosqueconsulté por cefal eay pares-
tesi asen hemicuerpo derecho conedemadepapi-
la. Fue diagnosticada de angioma arteriovenoso
pial contrombosisdel seno longitudinal superior
y tratada con radiocirugia. Seis meses después
present6 crisis focales por radionecrosis. Caso
2. Nifiade 8 afios diagnosticadadeleucemialin-
foide aguda, tratada con quimioterapia (Metro-
texate) en altasdosisiv. Lapaciente consult6 por
diplopiacon edemade papila. Fuediagnosticado
deleucoencefal opatia en relacion con farmacos.
Caso 3. Nifio de 13 afios con cefalea, vomitosy
pardisisdel VI par. Diagnosticadodegerminoma
pineal. Recibi6 radioterapia. A los 12 afios del
tratamiento presenté un meningioma anaplasico
enel |6bulo temporal derecho, presumiblemente
radioinducido. Caso 4. Nifiade 13 afioscon ataxia
deunafiodeevoluciony diagnosticadade medu-
|oblastoma cerebel oso. Fue tratada con cirugia,
quimioterapiay radioterapia. Doce afios méstar-
depresenté un cuadro agudo dedisfasiay vomi-
tos, diagnosti candosedefibrosarcomahemisféri-
co, probablementeen relacion con laradioterapia
administrada. Caso 5. Nifio de 10 afiosdiagnosti-
cado de meduloblastoma cerebral y tratado con
cirugia, quimioterapiay radioterapia. A los7 me-
ses del tratamiento se encontrd en una RM de
control unatrombosi svenosacerebral global que
no habiadado clinica. Conclusién. Entendiendo
lafisiopatologiay clinica de las complicaciones
neurol 6gi casdel ostratamientosoncol 6gi costen-
dremoslaoportunidad derealizar un diagndstico
temprano, necesario paralainstauracion del tra-
tamiento y el diagndstico diferencia con un tu-
mor recurrente, asi como demejorar laeficaciade
los actuales protocol os de tratamiento.

O59. Criteriosde la IHS y migrafia en la
edad pediatrica

M.A. Hernandez-Latorre
Hospital de Nens. Barcelona.

Introduccién. Lamigrafiaen laedad pediétrica
presenta caracteristicas propias que difieren de
las del adulto. Numerosos autores han constata-
do que diversas caracteristicas de las mismas no
se gjustan adecuadamente a los criterios pro-
puestos por lalHS, por lo que estaclasificacion
pierde sensibilidad cuando se utiliza en la edad
pediétrica. Aspectostalescomo el nimero mini-
mo de crisis para establecer el diagndstico, la
duracion de los episodios, la localizacién y la
calidad del dolor, asi como losfactoresacompa-
Aantes, merecen consideraciones especiales en
la edad pediétrica. Desarrollo y conclusiones.
Revisandoalosdiferentesautoresquehan publi-
cado sus opiniones sobre la clasificacion de la
IHS aplicadaalamigrafiade laedad pediétrica,
proponemos una serie de modificacionesen los
criteriosreferentes al nimero y duracion delas
crisis, importancia de los factores familiares,
localizacion e intensidad del dolor y factores
acompafantes, estableciendo las siguientes
conclusiones: 1. Laclasificacion de lalHS es
una herramienta consensuada y vélida para la
clasificacion de la cefaleay, en concreto, de la
migrafa. 2. Su aplicacién para el diagnostico
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de la migrafia en la edad pedidtrica precisa
ligerasmodificaciones, manteniendolaestructura
original, afindeaumentar lasensibilidad en este
grupoespecia depoblacion. 3. Reconocimiento
de la coexistencia de cefaleas tensionales y mi-
grafiosas en el mismo paciente como entidades
separadas, por lo que deben clasificarse como
tales.

060. Prevalencia de la migrafia en la
adolescencia. Resultados preliminares

R. Palencia, N. Higuera

Neuropediatria. Facultad de Medicina. Hospital
Universitario. Valladolid.

Introduccion. Lacefaleaen general, y en parti-
cular lamigrafa, es una patologia de frecuente
presentacion en la practica diaria. Las cifras de
prevalencia encontradas en la literatura varian
seglin lafuente consultada, en relacion con fac-
tores tales como los criterios diagnosticos utili-
zadosy lametodol ogiaempl eadaen larecogida
de datos, oscilando las cifras publicadas entre
[imites tan diversos como 2,5-22%, siendo a
veces dificil comparar |os resultados, ya que se
han usado criteriosy métodos distintos. Con los
criteriosdeVahlquist, laprevalenciadelamigra-
fia en la poblacion escolar de nuestro medio es
del 7%; en unamuestrade poblacion universita-
riaen nuestro pais, conloscriteriosdelalHS, se
refiere una prevalencia del 7,58%, que en los
estudiantes de medicina se eleva a 20,8%. Ob-
jetivo. El presente trabajo tiene como objeto
conocer laprevalenciadelamigrafiaenlapobla-
ciénadolescente(12a18 afios) denuestro entor-
no, laciudad deV alladolid. Pacientesy métodos.
Participaron en el estudio 3.117 adolescentes,
deloscuales1.459(46,7%) eranvaronesy 1.658
(53,19%) mujeres. Los datos se recogieron con
ayudade un cuestionario, cuyavalidez se habia
probado previamente tanto en poblacion sana
como en adol escentesque presentaban migrafia,
paracomprobar su sensibilidad y especificidad.
Resultados. El 41% del osencuestadospresenta-
ron cefalea en alguna ocasion; el 27,82% refie-
ren haber tenido més de 5 episodios de cefalea.
La cefalea migrafiosa se present6 en el 3,3% de
losencuestados cuando se utilizaronloscriterios
delalHS, en el 8,53% conlosdeVahlquisty en
el 12,29% con los de Prensky y Sommer. La
prevalencia por sexo fue similar en €l grupo de
edad de 12 a 14 afios (en cualquier criterio
empleado), con predominio delasmujeresenel
grupo entre 15 a 8 afios. Conclusiones. La mi-
grafia es una patologia de elevada prevalencia
(aunque con ampliasvariaciones—entreel 3,3y
el 12,2%— segln los criterios diagnosticos em-
pleados) en la poblacién adolescente.

O61. Experiencia de profilaxis con
gabapentina en la migrafia infantil

P. Smeyers,F.Mulas, JA.Moreno, P.Barbero

Servicio de Neuropediatria. Hospital Infantil.
Hospital Universitario La Fe. Valencia.

Objetivos. La cefalea constituye uno de los
motivos principal esde consultaal neuropedia-
tra, especialmente entre los 7 y 14 afios. La
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indicaci6n detratamiento profilactico depende
de varios factores (frecuencia, intensidad, du-
racion, sintomas acompafiantes y repercusion
enlaactividad diaria). Se han empleado diver-
sos farmacos como flunarizina, propanolol,
ciproheptadina, val proato, carbamacepina, etc.
Conel findedeterminar laeficaciay seguridad
de la gabapentina en la migrafia infantil, se
inici6 un estudio piloto con 8 nifios diagnosti-
cados de migrafa infantil y rebeldes a otros
tratamientos profilacticos previos. Pacientesy
métodos. Ocho nifios (6 nifiasy 2 nifios) de al
menos 12 afios, excepto 1 de 9 afios, enviados
a la consulta de neuropediatria por cefalea,
fueron estudiados mediante anamnesis
detallada, bioquimica, hemograma, EEG y es-
tudios de neuroimagen. Todos cumplian crite-
rios de migrafia de la International Headache
Society, con una frecuencia de la menos una
vez/semana. Todos recibieron dosis de entre
900-1.200 mg/dia de gabapentinadurante 3 0
6 mesesy fueron evaluados al mes, tres meses,
al mes de suspender el tratamiento y a afio de
suspender el tratamiento. Resultados. En todos
los casos se observé a mes de iniciar el trata-
miento unareducciondel nimerodecrisisdeal
menos del 75%, asi como de laintensidad que
fuemenor, un alto porcentaje se mantuvo esta-
ble después de suspender el tratamiento. Con-
clusion. El tratamiento profil &ctico con gaba-
pentina en la migrafia infantil puede ser una
alternativaeficazy seguraparalareducciondel
ndmero eintensidad delas crisis, especialmen-
te en casos rebeldes a otros tratamientos.

062. Hipotermia episddica recurrente

C. Ruiz, B. Gener, |. Aranzabal, C. Garaizar,
JM. Prats

Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces.
Barakaldo, Vizcaya.

Introduccion. Los episodios recurrentes de hi-
potermia constituyen trastornos infrecuentes,
cuyapatogénesis alin permanece desconocida,
sin causa sistémicaidentificable ni lesién cere-
bral asociada. Pacientes y métodos. Describi-
mos4 pacientesdeentre3y 9 afios, que presen-
tan epi sodiosdehipotermiaconunatemperatura
registrada menor de 35 °C, palidez marcada,
ausenciadeescal ofrios, defrecuenciavariable:
deuno por semanahastacada2-3 meses, dura-
ciéndehoraso hastadecuatro dias. Enlamitad
de los casos se evidenci6 sudoracion profusa,
bradicardiae hipertension arterial con tenden-
cia a suefio profundo; tres de los pacientes
referian cefal eao equival entesmigrafiosos, con
episodios de dolor abdominal, vémitos cicli-
cos, vértigo o hiperfagia. Todosellos con ante-
cedentes de migrafia familiar. El examen neu-
rolégico y los estudios efectuados de funcidn
endocrina, EEG, TACy RMN fueronnormales,
salvo un nifio que present6 hidrocefaliacongé-
nitabenignacompensada. Fueron tratados con
ciproheptadina y/o flunarizina, sin mostrar
mejoria, excepto en un caso que se resolvid
espontéaneamente. Conclusiones. No se encon-
tr6 anormalidad del SNC, adiferencia del sin-
drome de Shapiro, donde se describe agenesia
del cuerpo calloso. Dado que estos pacientes
padecen cefalea durante | os episodios, o equi-
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valentes migrafiosos acompafiantes y |os ante-
cedentes familiares de migrafa, sugerimos,
como otros autores, que este trastorno puede
también ser un equival ente migrafioso.

063. Cefaleas punzantes en la infancia

J. Artigas® A. Verdd®, R. Candau®, M.
Pineda®, J. Vaquerizo®, |. Koenig'

GrupodeEstudiodelasCefaleasdela SENP.* Consorci
Hospitalari Parc Tauli. Sabadell, Barcelona. ® Hospital
Virgen dela Salud. Toledo. ¢ Hospitales Universitarios
Virgen del Rocio. Sevilla. ¢ Hospital Sant Joan de Dévu.
Esplugues de LI., Barcelona. ®Hospital Materno-
Infantil. Badajoz fUniversitatsklinikum Heidelberg.
Heidelberg, Alemania.

Introduccién y objetivos. La clasificacion de
cefaleasdelalHSdefineunacategoriallamada
cefalea punzante idiopatica. Esta entidad ha
sido vagamentereferidaen algunaspublicacio-
nes. Respecto a la edad pediétrica, apenas ha
sidotomadaen consideracion. Sinembargo, no
esextrafio que unacefaleaenformade pincha-
zos sea motivo de consulta. Se ha pretendido
recoger de forma prospectiva una casuistica
gue permitadescribir algunascaracteristicasde
las cefaleas en forma de pinchazos en la edad
pedidtrica. Pacientes y métodos. Se realizé un
estudio multicéntrico entre cinco hospitales,
mediante un protocolo de recogida del datos
previamentedisefiado. El responsabledel estu-
dio de cada centro rellend el cuestionario con
todos los pacientes que consultaban por cefa-
leas de breve duracion. Unicamente se selec-
cionaron paraeste estudio las cefaleas que eran
descritas como punzantes y con una duracién
inferior a30 segundos. De este modo se pudie-
ron analizar 13 pacientes. Resultados. Se ob-
servounclaro predominioen el sexofemenino:
9de13(70%). Todoslos pacientesexcepto uno
tenian edad comprendidaentrelos9y 14 afios,
con una media de 10,9 afios. Existian antece-
dentesfamiliaresdemigrafaen 7 casos (54%).
El tiempo de evolucion en el momento de la
consulta oscilaba entre 2 meses y, 8 afios. La
localizacion eraunilateral en 11 casos. Lazona
donde era referido el dolor se repartia entre:
retroauricular periorbitaria frontal temporal
occipital y parietoccipital. El tiempo de dura-
cion de la cefalea era predominante de 1 a
5 segundos. En todos | os casos que se practico
EEG fue normal. Laneuroimagen sélo se mos-
tro alterada en tina nifia que tenia un quiste
dermoide occipital no relacionado conlacefa-
lea. Solamente dos pacientes recibieron trata-
miento con indometacina. En uno delos casos
seobtuvounaclaramejoria, el otroabandondel
tratamiento por mala tolerancia. En todos los
demés casos hubo unamejoriaespontanea o se
mantuvieron los sintomas de formamuy espo-
rédica. Conclusiones. Lascefaleasenformade
pinchazos no son extrafias en la infancia, sin
embargo, posiblemente por su carécter benig-
no, se les ha prestado poca atencién. En nues-
tros pacientes predominaba claramente el sexo
femenino con edad entre los 9 y 14 afios. La
presente casuistica pretende motivar el estudio
de estos pacientes, para tratar de definir si
existe como entidad sindrémica una cefalea
punzante idiopética propia de lainfancia.
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0O64. Cefaleas cronicas en nifios menor es
de5 afios

J. Artigas®, |. Koenig®, A. Verdi®, R.
Candau®, M. Pineda®, J. Vaguerizo'

Grupo de Estudio de las Cefaleas de la SENP.
2Consorci Hospitalari Parc Tauli. Sabadell,
Barcelona. ° Universitatsklinikum Heidelberg.
Heidelberg, Alemania. © Hospital Virgen dela Salud.
Toledo. ¢ HospitalesUniversitariosVirgendel Rocio.
Sevilla. ® Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de
LI., Barcelona. " Hospital Materno-Infantil. Badajoz.

Introduccion. Lacefal eaenlosnifiosmenoresde
5 aflosesun problemaquegeneragran ansiedad.
Existen pocos estudios que describan las causasy
caracteristicas de este problema. La principal
dificultad, con que se enfrenta el neuropediatra
anteunnifiopequefioconcefalea, recacenlapoca
habilidad comunicativa del nifio para sus sinto-
mas. Objetivos. Este estudio pretende mostrar los
aspectos clinicosy etiolégicos de la cefalea para
este grupo de edad. Puesto que la causa més
frecuentedecefal eacrénicaenel nifiopequefioes
lamigrafia se analizan | os sintomas acompafian-
tes més tipicos de esta patologia. Pacientes y
métodos. Serealizd unestudiomulticéntricoentre
cinco hospitales, mediante un protocol o dereco-
gidadedatospreviamentedisefiado. El responsa-
ble del estudio de cada centro rellené el cuestio-
nario con todos | os pacientes menores de 5 afios
cuyo motivo de consultaeraunacefal eacronica.
Se recogieron 38 cuestionarios. Resultados. Las
edadesdeiniciodelacefa easerepartierondeeste
modo: 2 afios, 14 pacientes; 3 afos, 12 pacientes
y 4 anhos, 12 pacientes. El tiempomediodeevol u-
cion oscil6 entre pocos diasy 36 meses con una
mediade 8,6 meses. L os diagndsticos basadosen
laimpresién clinica, fueron: migrafia 29, cefalea
tensional 8 ehipertensiénendocraneal benignaen
1 caso. Los sintomas mas frecuentes en los pa-
cientesmigrafiososfueron: interrupciondel juego
(62%), vomitos (58%), cambio en aspecto fisico
delacara(55%), irritabilidad (48%), |lanto (48%)
y fotofobia (48%). Se practicé neuroimagen a
58% de los pacientes. Unicamente se hallaron
alteracionesen un caso, que presentabacal cifica-
ciones no relacionadas con la cefalea. Conclu-
siones. Las cefaleas pueden aparecer a edades
muy tempranas. La migrafia es la causa més
frecuente de cefaleaparaeste grupo deedad. Los
sintomas de migrafia difieren de los del nifio
mayor, por |0 que serianecesario establ ecer unos
criteriosdiagndsti cos especificosparaestegrupo,
basados en signos observables por el adulto en
lugar deladescripcion subjetivadelacefaea La
bajaincidenciadeprocesosexpansivoshalladaen
nuestro estudio apoya la préctica selectiva de
estudios por neuroimagen, sin dejar de tener un
elevado indice de sospecha y manteniendo un
razonable seguimiento clinico de los pacientes.

065. Diagnostico neurovegetativo en
migrafias y cefaleas tensionales infantiles

I. Koenig, F. Ebinger, I. Hattler, D. Rating
Departamento de Neuropediatria. Univ-Kinderklinik
Heidelberg. Heidelberg, Alemania.

Objetivos. En € adulto con cefaleas tensionales
(CT) comomigrafia(M) sehandescritoalteracio-

nes en laregulacion neurovegetativa, sobre todo
una hipofuncion del sistema nervioso simpético.
Objetivo. Analizar s estas ateraciones preexisten
yaen laedad infantil. Pacientes y métodos. For-
man lamuestra 20 nifioscon M, 11conCT y 11
para e grupo control (C), entre 10-14 afios de
edad, aquienes serealizaron las siguientes prue-
bas: fasedereposo, respiracionritmica(8,5 ¢/min),
ortostasis activay pasiva, presion manua (dina-
mometro) y test deValsalva. Lamonitorizacionse
llevéacabo conel Vagus2000 (Sigma). Resulta-
dos. Seaplicd unaW-Shapiro paralanormalidad
delas poblacionesy un t-Student paracompara-
cién demuestras. Tanto enlosnifioscon M como
con CT no seencontraron diferencias estadistica-
mente significativas con respecto alos controles
(p< 0,001) entodaslaspruebasrealizadas. Peroes
deremarcar, aunquesin significacion estadistica,
una caida de la presién sistélica, diastélica y
frecuencia cardiaca en agunos nifios con CT
durantelapruebadepresién manual . Conclusion.
Lafaltadediferenciasentrelosparametrosvege-
tativosdelosnifioscon cefaleasconlosdel grupo
control sugiere, quelasalteracionesen laregula-
ciénneurovegetativaencontradasenel adultocon
cefaleas se van desarrollando a lo largo de la
carrera cefaldgica del paciente.

066. Hipotonianeonatal decausamuscular

M. Floriach, A. Camacho-Salas, G. Parrilla,
A. Cabello? R. Simén delasHeras, F.
Mateos-Beato

Seccion de Neurologia Infantil. Servicio de
Neurologia. #Seccion de Neuropatologia. Servicio
de Anatomia Patol6gica. Hospital Universitario 12
de Octubre. Madrid.

Objetivos. La hipotonia neonatal es un motivo
comun de consulta neurol6gica. El objetivo del
presente trabajo es exponer las diferentes causas
muscul ares de hipotoniaen el neonato, describir
sus principales caracteristicas clinicas y su histo-
ria natural; todo ello con e apoyo del examen
histopatol 6gico. Pacientesy métodos. Se revisa
ron 51 historiasclinicaspertenecientesaneonatos
hipoténi cos con biopsiamuscular patolégica. En
todos|os casos se determind lacreatinofosfocina
sa s&ricay todas las biopsias fueron examinadas
en la seccion de neuropatologia. El periodo de
seguimiento osciléentre 1y 16 afios. Resultados.
La causa muscular més frecuente de hipotonia
neonatal fue las miopatias congénitas especificas
(25 de51 casos), seguidadeladistrofiamuscular
congénita(15 de51 casos). Lamiopatiacongéni-
ta especificamés numerosa fue la desproporcion
congénita de tipos de fibras (10 de 25 casos).
Conclusiones. L as miopatias congénitas especifi-
casy las distrofias musculares congénitas son las
causasmascomunesde hipotoniadeorigen mus-
cular en el neonato y es frecuente que se asocien
a otras anomalias como contracturas articulares,
malformaciones cerebralesy sindromes malfor-
mativosméscomplejos. Ladificultad respiratoria
noesinfrecuenteenlasprimerassemanasdevida,
sobretodoenlasformasmésseverasdehipotonia,
Yy, en estos casos, suele ser grave; sin embargo,
incluso aquellos neonatos que preci san asistencia
ventilatoria, suelen evolucionar hacialamejoriay
adquirir, aunquelamayorialo harén con retraso,
la sedestacion y lamarcha autonoma.
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067. Distrofiamuscular deDuchennecon
delecion delaregion promotoradel gen de
la distrofina

A. Morant®®, F. Palau®, F. Mayordomo®, S.
Hernandez ¢, F. Mulas®¢

3 Servicio de Neuropediatria. ® Servicio de Genética.
¢Servicio de Anatomia Patoldgica. Hospital
Universitario LaFe. Valencia. ¢ Instituto Valenciano
de Neurologia Pediatrica (INVANEP). Valencia.

Objetivo. Presentar el caso deun nifio afectado de
una distrofia muscular progresiva cuyo estudio
genético puso de manifiesto una delecion de la
region promotora del gen deladistrofina, inclu-
yendo los exones del promotor muscular y del
promotor cerebral. Caso clinico. Nifio de 9 afios
que consult6 a los 7 afios por presentar ‘ desde
siempre’ torpeza motora, cansancio fécil y pro-
gresivo e imposibilidad de subir escaleras sin
ayuda. No refieren antecedentes personales ni
familiaresdeinterésy sudesarrollo psicomotor es
normal. Enel reconocimiento suestadogenera se
hallaconservado, con ausenciadefocalidad neu-
rolégica; disminucion generalizada de las masas
musculares, de la fuerza 'y del tono muscular;
hipertrofiagemelar; arreflexiaen miembrosinfe-
riores; marchacon bascul aci 6n decaderas, abdo-
men prominentey aumento de labase de susten-
tacion. Gowers positivo. Resultados. Enzimas:
GOT 171 (<42), GPT 250 (<45), LDH 1.898
(207-414), CPK 6,550<190), CPKMB 412 (<25),
aldolasa51,75 (1,22-9,01). EMG: compatiblecon
distrofia muscular progresiva. Biopsiamuscular
cambiosmiopéti coseinmunohi stoquimicoscom-
patibles con distrofia muscular, tipo Duchenne.
Estudio genético dedistrofinopatias: delecién de
los exones del promotor muscular (Pm) y del
promotor cerebral (Pc) del gendistrofina. Valora-
cién cardiolégica: exploracion fisica, electro-
cardiograma y ecocardiograma bidimensional/
Doppler color dentro de lanormalidad. Conclu-
siones. Las deleciones del exdon Pm son poco
frecuentesy los casos descritos se han asociado a
formas de miocardiopatia dilatada ligada a X,
con escasa 0 nula afectacién del misculo esque-
|ético. Esta delecion impediriala correcta expre-
sion deladistrofinaen el misculo cardiaco, pero
no en el masculo esquelético. Sin embargo, la
faltadel exon Pc podriainfluir enlaexpresiondel
genenel misculo esquelético, loquehariaqueel
cuadro clinico fuera de una distrofia muscular
tipo Duchenne.

068. Distrofia muscular por déficit de
gamma-sar coglicano. Aportacion de una
nueva familia de etnia gitana

M.C. Garzo? F. Mateos®, R. Simon®, A.
Cabdllo®, P.Morales®, P.Castro® A. Megias?
A. Traba®

2Seccion de Neurologia Pediatrica. © Seccion de
Neurofisiologia. HGU Gregorio Marafion. ® Seccion
de Neurologia Pediatrica. Servicio de Anatomia
Patolégica. Servicio de Inmunologia. HGU 12 de
Octubre. Madrid.

Introduccion. El término distrofia muscular fue
introducido por Erben 1891. Defineungrupode
miopatias (Walton, 1961) progresivas, genética-
mente determinadas, primarias y degenerativas.
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Cada uno de |os tipos conocidos tiene un patron
dependiendodelaprogresion, €l grupodemuscu-
los afectados, sumodo de herencia. Son cuadros
clinicos con una patogénesis comun, lainestabi-
lidaddelamembranacel ular (inestabilidad sarco-
lemal) que lleva a una degeneracion y a una
necrosisdelafibramuscular (Mendell, 1995). El
déficit de gamma-sarcoglicano DAG35 (LGMD
2C) fue descrito por Benamida en un grupo de
pacientes tunecinos de ambos sexos con distrofia
muscular autosomicarecesivaseveradelosnifios
(SCARMD), esto es, con fenotipo de distrofia
muscular de Duchenne (DMD); luego é mismo
hadescritoquelaenfermedadessimilaralaDMD
en el 25% delos casos, menosgraveen € 50%y
similaralaDMB enel 25%. Noguchi observoque
el gammasarcoglicanosecodificabaen13q12. Se
hallamado SCARMD tipo 1. Su déficit se deno-
min6 LGMD-2C. Se han descrito distintas muta-
cionesen el gen 13912 que determinan laausen-
cia o reduccion dréstica de la cantidad de
gammasarcoglicanoy secundariamentelareduc-
cion de otras proteinas del complegjo. Las muta
ciones més frecuentes son: 1. Delta521-t. Fue
descritapor primeravez en pacientestunecinosy
de otros paises norteafricanos y posteriormente
en Brasil, aunque en pacientes del mismo origen
étnico que los anteriores. Recientemente se ha
encontrado en paises mediterraneoscomo Italia,
Espafiay Grecia. 2. C283Y. En 1986, Piccolo
publica una serie de pacientes de raza gitana del
oestede EuropaconfenotipodeDMD y conuna
mutacion fundacional especifica, 1aC283Y, que
ha permitido datar la migracion gitana en la
India. 3. Delecionde 73 paresdebasesque pro-
duceun codonstopenel aminoécido 170, descrita
en pacientes japoneses. Podria representar entre
el 6y 8%detodaslasdistrofiasmuscul ares. Casos
clinicos. Consultan dos pacientes varonesde 5 y
3 afios, remitidos de la consulta de hepatologia
donde seles estaba estudiando por aumento dela
GOT y GPT. Presentan trastorno de la marcha,
hipertrofias musculares, importante aumento de
la CPK, estudio neurcfisioldgico miopético. El
estudio genético nos muestra normalidad en e
gen delaDMD/B. Al hermano mayor, y dadala
dificultad en un primer momento del estudio
genético especifico del gen de la gamma-sarco-
glicanopatia, se decide hacer biopsia muscular,
que nos muestra la alteracion del gamma-sarco-
glicanopatia. Posteriormente, serealizael estudio
genético en el Hospital 12 de Octubre. Al realizar
el estudio familiar se han podido tipificar otros
miembrosdelafamiliaquehaceafioshabian sido
diagnosticados de distrofiamuscular como gam-
ma-sarcoglicanopatias.

069. Distrofia muscular por déficit de
beta-sar coglicano (L GM D2E) en unnticleo
de poblacion en Madrid

M.C. Garzo? R. Simén®, F. Mateos®, P.
Castro? A. Lasa®, M.P. Gallano®, C. Diego*®,
A. Cabello®

#Seccion de Neurologia Infantil. HGU Gregorio
Marafion. Madrid. ® Seccién de Neurologia Infantil
y Anatomia Patol 6gica. HGU 12 de Octubre. Madrid.
¢ Seccion de Genética. Hospital de la Santa Creu i
Sant Pau. Barcelona.

Introduccion. Conlaaplicaciondelastécnicasde

XXVII REUNIONANUAL DELA SENP

bi ol ogiamol ecul ar sehan hecho grandesavances
en laidentificacion de mutaciones genéticas res-
ponsables de varias de las enfermedades muscu-
lares hereditarias, se han descubierto nuevas mu-
taciones en el ADN mitocondrial o nuclear y se
han diferenciado tipos de miopatias, tales como
las distrofinopatias, que comprenden las distro-
fiasmuscularesde Duchenney Becker, |as sarco-
glicanopatias que comprenden algunas de las
distrofiasmuscularesdecinturas, lascanal opatias
guecomprendenlaspardlisisperiodicasy sindro-
mes miotdnicos, etc. El término distrofia muscu-
lar fue introducido por Erb (1891). Define un
grupo de miopatias (Walton, 1961) progresivas,
genéticamente determinadas, primarias, degene-
rativas. Cadauno delostiposconocidos, tieneun
patron dependiendodelaprogresion, el grupode
muscul os afectados, su modo de herencia. Son
cuadros clinicos con una patogénesis coman, la
inestabilidad de lamembrana celular (inestabili-
dad sarcolemal) quellevaaunadegeneraciony a
unanecrosisdelafibramuscular (Mendell, 1995).
El déficit de beta-sarcoglicano (DAG 43) o
LGMD2E, codificadaenel cromosomadql2fue
identificada simultaneamente por dos grupos de
trabajo y con dos tipos de cuadros clinicos. El
primero lo identificé en un grupo de pacientes
Amishdel sur delndianaquelehabianidentifica-
docomoL GMD-2E (distrofiamuscul ar decintu-
rastipo 2E). Laotraformaclinica presentaba un
fenotipo mucho mésgrave, semejantealaDMD
y sehabiadenominado ARMD (distrofiamuscu-
lar autosdmica recesiva). Presentaban hipertro-
fiasmuscularesy un gran aumento delaCPK. Se
hademostrado queestos pacientes presentan mu-
tacionesqueimplicarianlapresenciadeun codon
stopt, y por tanto lainterrupcion delasintesis de
proteinas. Casosclinicos. Presentamos dos nifios,
varony hembra, que consultan en dos hospitales
deMadrid, dondeserealizael estudio neurofisio-
l6gico y anatomopatol 6gico en sus respectivos
hospitales; el estudiogenético seenviaauncentro
de referencia de nuestro pais (Barcelona), y son
diagnosticados de una beta-sarcoglicanopatia.
Hemos podido mostrar que la procedencia de
ambos es de un pueblo de Madrid (area del
Tajufia), quelasfamiliasenmuchasgeneraciones
sondeestepuebl oy quetienenun parentesco. Los
padres de la nifia son los que han trasladado su
domiciliodel pueblo, porloquehanconsultadoen
distinto centro sanitario. Conclusién. Deseamos
exponer gque existe un nuevo nucleo familiar
aparte delos descritos de beta-sarcoglicanopatia,
sin que parezcatener relacion con las otras fami-
lias aportadas en la literatura, en nuestro pais.

0O70. Neuropatiatomacular enlainfancia.
Estudio dectrofisiolégico, histopatol dgico
y molecular en dosfamilias afectadas

J. Eiris-Pufid, F. Barros-Angueira®, M. Vidal-
Lij6®, M. Torres-Colomer®, E. Pintos-
Martinez®,A.Béras-Iglesias®,M. Castro-Gago
Servicio de Neuropediatria. ® Servicio de Medicina
Molecular. ° Servicio de Electrofisiologia Clinica.
®Servicio de Anatomia Patolégica. Complejo
Hospitalario Universitario de Santiago. Santiago
de Compostela.

Objetivo. Presentar los aspectos clinicos, elec-
trofisiol 6gicos, histopatol 6gicosy molecul ares
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de dos casos indice correspondientes a dos fa-
milias con neuropatia tomacular (NT). Intro-
duccién. LaNT esun proceso hereditario autos
desarrollar neuropatias recurrentes, ocasional -
menterel acionadascon comprensi6n o trauma-
tismo minimo. Electrofisiol 6gicamente corres-
ponde a una polineuropatia sensitivomotora
desmielinizante, evidenciable tanto en indivi-
duos clinicamente af ectados como en portado-
res asintométicos. A nivel histopatoldgico se
caracteriza por engrosamientos mielinicos fo-
cales (toméculas) y desmielinizacion segmen-
taria. La mayoria de los casos presentan una
delecion de 1,5 Mb a nivel 17p11,2. Casos
clinicos. Caso 1. Nifiade 10 afiosconun cuadro
de4 diasdeevolucion consistente en sensacion
deadormecimiento eincapacidad paraladorsi-
flexion del pie derecho, sin antecedente trau-
mético. Exploracion: paralisisdeciéatico-popli-
teo (CPE) derecho. Caso 2. Nifia de 12 afios,
con una semana de evolucion de incapacidad
para la dorsiflexion del pie izquierdo; 20 dias
antes sufrié una leve torcedura del tobillo iz-
quierdo, que no impidié ladeambul acién. Ex-
ploracion: pardlisis de CPE izquierdo y leve
paresiade ciético-popliteo interno izquierdo y
CPE derecho. Ambos casos evolucionaron sa-
tisfactoriamente de forma esponténea y sin
recurrencias tras 4 y 3 afios de seguimiento,
respectivamente. Resultados. Disminucion de
las vel ocidades de conduccién sensitivasy mo-
toras en diversos nervios explorados, con blo-
queo de conduccion anivel de cabezaperoneal
y patron neurogénico en el masculo pedio,
ambos ipsilaterales alalesién. Biopsia de ner-
vio sural del caso 1: desmielinizacion de axo-
nes de grueso calibre y redundancia mielinica
con plegamientos intraxonal es, sin tomaculas;
caso 2: toméculas tipicas. Estudio molecular
caso 1: delecion 17p12-pll en el proposito,
madrey dos tios matemos; caso 2: delecion en
el propésito, padre, abueloy dos tios paternos.
Conclusiones. LaNT esunaafecciénraraenla
infanciaque debe sospecharse antelapresenta-
cion de una neuropatia periférica sin factor
causal aparente. El estudio electrofisiolégico
y/omolecular debedeincluir aotrosmiembros
de la familia para |a deteccién de portadores
asintomaticos.

O71. Miositis eosinofilica. A propésito de
un caso

JL. Pefia-Segura, |. Adrados-Razola, J.M.
Jiménez-Bustos, M. Marco-Olloqui, A.
Cabello-Fernandez?, J. L épez-Pison®
Servicio de Pediatria. Hospital General Universitario
de Guadalajara. *Departamento de Anatomia
Patolégica. Hospital Universitario 12 de Octubre.
Madrid. ® SeccidndeNeuropediatria. Hospital | nfantil
Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. La infiltracion eosinofilica del
muscul o esquel ético es extrafa, sin que exista
en muchos casos un factor etiol6gico identifi-
cable, y tratandose de miositis eosinofilicas
aisladas. Puede asociarse a infecciones parasi-
tarias 0 adrogas, y puede ser manifestacion de
raras condiciones sistémicas de hipereosinofi-
lico como el sindrome mialgia-eosinofiliay el
sindromeidiopético hipereosinofilico. Lasmio-
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patias eosinofilicas deben distinguirse de mio-
patias inflamatorias mas comunes como poli-
miositisy dermatomiositis. Objetivo. Presentar
un caso problemademiopatiaeosinofilicaiden-
tificada en un nifio de 8 afios a partir de una
elevacion detransaminasas. Casoclinico. Nifio
de8 anoscondiscretatorpezamotora, desarro-
|10 psicomotor y exploracion neurol 6gicanor-
males. Enanaliticadestacabael evaciondetran-
saminasas(GOT 271, GPT 157 Ul/I), eosinofilia
(707 ) y CPK 7517 Ul/I. Mioglobinuria ne-
gativa. Serologias de cisticercosis, triquinosis,
equinococo y toxoplasma negativas. Parasitos
en heces negativos. Gammaglobulinas norma-
les. Anticuerpos antimusculo liso, antinuclea-
resy anti-KLM negativos. Estudio cardiol 6gi-
co normal. Padre, madre y dos hermanos:
analitica normal. Biopsia muscular: miopatia
inflamatoria con abundantes eosindéfilos, sin
evidencia de parasitos ni de alteracion de las
proteinas de membrana; inmunohistoquimia
(distrofina, 4 sarcoglicanos y merosina) con
resultadosnormal es. Un afio después permane-
ce asintomético, manteniendo elevadas |as en-
zimas musculares en todos los controles, con
cifrasde CPK entre 3.065 y 9.616 Ul/I, y eosi-
nofiliaoscilando entre 634y 1026 m. Conclu-
siones. Pensamos que se trata de una polimio-
sitiseosinofilica, con interrogantes en cuanto a
etiopatogeniamanejoy evolucion. Seplanteasi
soN necesarios otros examenes complementa-
rios, tratamiento corticoideo, y la normaliza-
cién de enzimas muscul ares.

O72. Encefalopatia epiléptica infantil
precoz secundaria a disgenesia cortical.
Tratamientoquir Ur gicoen periodoneonatal

A. Verdd, M.R. Cazorla, V. Félix, J.
Hernandez® M.J. Herguido® M.C. Nodal ®,
J.C. Moreno®, E. Zambrano, M.J. Rincon, J.
Cabas, D. Mérquez, P. Sanchez, A. de Ureta

Unidad de Neuropediatria. Unidad de Neonatol ogia.
Servicio de Pediatria. ®Servicio de Neurocirugia.
® Servicio de Neurofisiologia Clinica. © Servicio de
Ginecologia. Hospital Virgen de la Salud. Toledo.

Introduccién. Laencefal opatiaepil épticainfan-
til precoz (EEIP) esun sindrome que apareceen
el periodo neonatal y se caracteriza por crisis
intratabl esdetipoespasmosténicosy unilaterales
ténicas, con un patrén intercritico salva-supre-
siénenvigiliay suefio. Seasociaamalformacio-
nes cerebrales sobre todo displasias corticales,
tanto difusas como focales, aunque en algunos
casos la anormalidad cerebral no es identifica-
ble. Presentamos un ejempl o de EEIP asociado
a hemimegalencefalia intervenido quirdrgica-
mente. Caso clinico. Nifia, tercerahijade padres
sanos, en la cual, por ecografia obstétrica alas
26 semanas de gestacion, sevisualizo dilatacion
del ventriculo lateral derechoy unamasaen la
linea media. Este hallazgo se confirmé con una
RM fetal (28 semanas) apreciando unaasimetria
hemisféricay contenidograso delatumoracion.
Nacio de parto no complicado, a término, con
buena motilidad y reactividad, destacando un
perimetro cefélico de 38 cm (>p90), fontanela
muy amplia y mancha hipocrémica en region
frontal. El segundo dia de vida comenzé con
crisis cada vez més frecuentes, sutiles, tonicasy

clénicas, resistentes a la medicacion. El EEG
mostré patron salva-supresion en hemisferio
derecho y estatus eléctrico focal parietal dere-
cho. En laRM cerebral se encontré complejo
malformativo: hemimegal encefaliaderecha, aso-
ciada a colpocefalia de ventriculo lateral dere-
cho, disgenesia del cuerpo caloso y lipoma
interhemisférico. A los 27 dias de vida, ante la
persistenciadelas crisisy €l inicio de espasmos
ténicos, se realiz6 una intervencion mediante
hemisferectomiafuncional derecha. Traslaciru-
giamejoro el nivel de concienciay después de
7 dias sin crisis, reaparecen, de tipo clonico el
hemicuerpo izquierdo, pero en menor frecuen-
ciay con buen control farmacol6gico. El EEG
evidencio franca mejoria con desaparicién del
trazado salvas-supresion y actividad paroxistica
sobre hemisferio derecho. Conclusiones. Lahe-
mimegal encefaliaesunaanomaliacomplejafre-
cuentemente relacionada con laEEIP. Lascrisis
que presentasonrefractarias, sinembargoenun
85% de los casos se ha descrito su control
despuésdel tratamiento quirdrgico. Nuestro caso
demuestralaeficaciadelacirugiaen etapamuy
precoz, que proponernos para este sindrome
epiléptico.

O73. Seguimiento de la epilepsia infantil
tratadacontopiramato. Resultadosacorto
plazo

M.J. Martinez-Gonzdlez, C. Garaizar, JM.
Prats

Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces.
Barakaldo, Vizcaya.

Introduccion. Laepilepsiainfantil esresistente
al tratamiento farmacol 6gico en un porcentaje
variable, 1o que ha motivado la apariciéon de
diferentes farmacos. Objetivo. Estudiar la efi-
caciadel tratamiento con topiramato (TPM) en
|a practica diaria de una consulta de neurope-
diatria. Pacientesy métodos. Estudio retrospec-
tivo de todos | os pacientes tratados con topira-
mato en la consulta externa hospitalaria. Las
medidas del efecto fueron dos: 1. Reduccién
de crisis: >50% con respecto a la frecuencia
basal (control parcial), y control total de las
mismas, y 2. Duracion del tratamiento con el
farmaco, estudiado por el método de Kaplan-
Meier. Resultados. Estudiamos 31 tratamien-
toscon tratamientosen untotal de29 nifios. La
etiologiade | os sindromes epil épticos fue: epi-
lepsiaidiopética(0,3%), epilepsiacriptogénica
(58%), y epilepsia sintomética (43%). Com-
probamosunareduccion>50%delafrecuencia
mensual basal de crisistraslos primeros 3 me-
ses de tratamiento en el 54%, manteniéndose
éstaen el 33,3% delos casos alos 18 meses. El
control total delas crisis fueinicialmente alos
3 mesesdel 19%, manteniéndoseenel 12,5% a
los 12 meses. La probabilidad de mantener el
tratamiento con el topiramato durante 6 meses
fue del 80%, y durante 12 meses del 49%. La
duracion mediadel tratamiento fue de 7,9 me-
ses (intervalo: 1-29 meses). Se suspendio el
topiramato en 9 pacientes (29%). Conclusion.
La epilepsia infantil rebelde a todo tipo de
tratamiento, con topiramato como terapia afia-
dida, consigue una respuesta parcia y total
dependiente de laduracion del seguimiento.
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O74. Gabapentinaen monoter apiaen ado-
lescentes con crisis parciales (estudio
MONET)

JL. Herranz, K. Verger? C. Morrala® J.M.
Sol?, G. Herndndez?, Grupo colaborativo
espariol

Seccién de Neuropediatria. Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla. Santander.  Departamento
1+D. Laboratorios Parke-Davis. Barcelona.

Objetivos. Valorar laeficaciay latolerabilidad
delagabapentina(GBP, Neurontin®) en mono-
terapia en las condiciones asistenciales reales.
Pacientesy métodos. Estudio abierto de pacien-
tesde 12 a20 afiosde edad con crisisparciales,
refractariaso con nuevo diagndstico, enlosque
se administra GBP en monoterapia durante
6 meses. Se valora la eficacia mediante la re-
duccion de la frecuencia mensual de crisis en
>50% y en >75%, y €l porcentaje de pacientes
libre de crisis, y la tolerabilidad con |a detec-
cion de los efectos adversos, anotandose tam-
biénlasmodificacionesdelositemsdelaescala
de calidad de vida QOLIE-10. Los pacientes
sonvaloradosalos1,3y 6 mesesdetratamiento
con GBP. Resultados. Se han incluido 52 pa-
cientes (32 varones) con unafrecuenciamedia
de 12 crisis/mes, 20 de ellos con resistencia
terapéuticapreviay 32 con nuevo diagnéstico,
alos que se haadministrado GBP (dosis media
inicial 1085 mg/dia). Lafrecuenciamensual de
crisis se redujo >50% en el 79%y >75% en el
71% de casos, desapareciendo en el 60% de
casos, recibiendo el 72% de los pacientes
<1.800 mg/dia de GBP al finalizar el estudio.
L os resultados fueron mejores en los pacientes
nuevos gue con resistencia terapéutica previa:
supresiondecrisisen 78,13vs35,0% (p= 0,002);
reduccionde>75% delafrecuenciadecrisisen
81,25 vs55,0% (p= 0,042) y reduccion de>50%
delafrecuenciadecrisisen 93,75 vs 55,0% de
casos (p= 0,001), respectivamente. Se detecta-
ron efectos adversos en 7 pacientes (13,5%),
pero no motivaron la supresion de la GBP en
ningun caso. Simultaneamente se aprecio una
mejoria en todos los items en la valoracién
subjetivadelacalidad devida. Conclusion. La
gabapentina en monoterapia es un farmaco
eficazy muy bientolerado en adol escentesy en
adultos jévenes con epilepsias parciales, cuan-
do se utilizaen las condiciones habitualesde la
préctica clinica diaria.

O75. Influencia de gabapentina sobre €
suefio infantil

JR. Vadizan, M. Bernal, Y. Lasiera, C.
Morradla? G. Hernandez?®

Servicio de Neurofisiologia Clinica. Hospital Miguel
Servet. Zaragoza. * Departamento |+ D. Laboratorio
Parke-Davis. Barcelona.

Introduccién. Lagabapentina (GBP) esuno de
los antiepilépticos de Ultima generacion, con
actividad antiepiléptica similar a los clésicos,
pero con menos ef ectos secundarios, que afec-
tenlacalidad devidadelospacientes, en donde
el suefio es uno de |os parametros mas impor-
tantes y féciles de alterar. Se desconocen los
efectos de la GBP sobre el suefio infantil, aun-
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queen jovenes sanos se muestraun incremento
delasfases maslentas|lI-1V, asociado a dela
serotoninatotal. Objetivos. Evaluar el efectode
laGBPenel polisomnogramanocturno (PSGn)
en nifioscon epilepsiaparcial secundariamente
generalizada. Pacientesy Métodos. Ocho nifios
y cuatro nifias (8 a 12 afios) con, a menos,
2 crisis parciales secundariamente generaliza-
das presentadas en el suefio durante la madru-
gada, fueron tratados con GBP en monoterapia
(1.200-1.600 mg/dia). Se les practicaron dos
registros nocturnos, el primero antesdel, trata-
miento con GBP y el segundo a los 6 meses.
Resultados. Tras el tratamiento, el estudio del
suefio nocturno muestra tina significativa re-
duccién delalatenciade suefio, incremento de
lasfasesmaslentasen el segundoyy tercer ciclo,
reduccion de lavigiliaintrasuefio y del indice
de quietud. En cuanto ala seguridad, ninguno
delosnifiospresent6 efectos secundarios. Con-
clusién. El efecto serotoninérgico de la GBP
durante lavigilia puede desencadenar factores
de suefio que aumenten las fases lentas, mejo-
rando la calidad de suefio.

O76. Repercusion psicosocial de la
epilepsiacomoenfermedad cr 6nicainfantil

A. Rodriguez-Sacristén, S. Brunstein, A.
Marquez, |. Ramos, M.D. Lluch

Seccion de Neurologia. Servicio de Pediatria.
Hospital Universitario Virgen Macarena. Sevilla.

Objetivo. Nos planteamosen el estudio evaluar
|as repercusiones psicosociales de la enferme-
dad cronicaenlainfanciay suimpacto sobrela
vidadel nifio, asi como lasdiferenciasentrelos
sintomas psicol 4gicos observados en laepilep-
siay otros procesos cronicos en- laedad pedia-
trica. Pacientes y métodos. Estudiarnos una
muestra de 50 nifios, de edades comprendidas
entre 5 y 14 afios, aquejados de enfermedades
crénicas, siendo en el 32% epil épticosy el resto
diagnosticados de otros procesos cronicos. El
grupo control estaformado por 30 nifiossanos.
Para la evaluacion de la sintomatol ogia psico-
social hemos utilizado el cuestionario dedetec-
cion dedificultades parapadres SDQ de Good-
man con el cual valoramos|as siguientes éreas:
las habilidades prosociales, la conducta, lare-
lacion conloscomparieros, el grado dehiperac-
tividad, los aspectos emocionales, €l total de
dificultades psicoldgicas y la repercusion de
estos problemas sobre la vida del nifio. El
tratamiento informatico se ha realizado con el
programaEPlinfo 6, mediantelaspruebasesta-
disticas pertinentes. Resultados. Al comparar
el grupo de enfermos crénicos con el grupo
control encontramos diferencias estadistica-
mente significativas respecto alas alteraciones
de conducta, alarelacion con los comparieros,
al de hiperactividad, al total de dificultades
psicologicas y a la repercusion de las mismas
sobrelavidadel nifio. Enlacomparacion entre
el grupo denifiosepil épticosy el denifiossanos
encontramos una significacion estadistica en
las alteraciones de la conducta, el grado de
hiperactividad y en las repercusiones psicol 6-
gicas sobre la vida del nifio. No encontramos
diferenciassignificativasentreel grupo de epi-
Iépticosy el resto enfermedades crénicas, aun-
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gue en los nifios obesos predominaban las alte-
raciones emocional es, |os problemas con com-
pafieros y en la epilepsiainfantil las alteracio-
nes de conducta e hiperactividad Los nifios
epil épticos mostraron una puntuacién adecua-
da en habilidades prosociales; en los items de
alteraciones emocionales un 45% obtuvo una
puntuacion superior alanormalidad. En cuanto
alositemsderelacion con compafierosy losde
total dedificultades obtuvieron un 33%y 56%
respectivamente. Conclusiones. No se encon-
traron diferencias significativas entre el grupo
de nifios epilépticos y el del resto de enferme-
dades cronicas, aunque destacaron en puntua-
cion sobre ellos en alteraciones de conducta e
hiperactividad, obteniendo el grupo de nifios
obesos mas alteracionesemocionalesy derela-
€i6n con suscomparieros. L osnifiosepil épticos
tienen més alteraciones de conducta, mayor
grado de hiperactividad y més repercusion de
lossintomas psi col 6gicos sobre susvidasquela
poblacion general. Los nifios con enfermeda-
des cronicas tienen més alteraciones de con-
ducta, peor relacién con sus comparieros, ma-
yor grado de hiperactividad y mayor cantidad
de dificultades psicolégicas, que influyen de
forma més importante en sus vidas que la
poblacion general,

O77. Epilepsia miocl6nica progresiva
como manifestacion de una forma tardia
de sindromede Alpers

M. Galvan-Manso, Y . Tabuenca, P. Medrano,
S. Ruiz-Escusol, M. Munoz-Albillos?, J.
L 6pez-Pisdn

Seccion de UCIP y Neuropediatria. Hospital [nfantil
Universitario Miguel Servet. Zaragoza. ®Servicio
Pediatria. Hospital Obispo Polanco. Teruel.

Introduccion. Lapolidistrofiacerebral progresi-
vao sindrome de Alpers esun cuadro clinicopa-
tolégico, sin marcador biol dgico especifico, ca-
racterizado por afectacion principalmente de la
sustancia gris cerebral y manifestado clinica-
mente por graveencefal opatiarapidamentepro-
gresiva con convulsiones intratables, habitual-
mente un componente mioclénico. El cuadro
clinico tipico seinicia, tras un periodo neonatal
normal durantelos2 primerosafiosdevida. Caso
clinico. Nifio quetrasdiscretasdificul tades esco-
laresprevias, comenzo con epilepsiaal 0s 10 afios
y presentd, alos 11 afios, una brusca descom-
pensaci 6n con convulsionesintratablesy grave
deterioro neurolégico con tetraparesia
espastico-distonica, ausencia de funciones vi-
sualesy minimo contactosocial alavoz oestimu-
los téactiles. Como antecedentes, destacaba un
hermano previamente normal que falleci6 alos
7 afios de edad en el curso de un estado convul-
sivo. Las biopsias de piel y masculo mostraron
aumento del nimero, y tamafio de las mitocon-
drias. El estudio de la cadena respiratoria en
muscul o mostré un déficit parcial delaactividad
citocromo C oxidasa. La TAC evidenci6 a los
4 afios unaintensa atrofia cortical generalizada.
Conclusiones. El presentecaso cumpleloscrite-
rios de sindrome de Alpers establecidos por
Adams y Lyon en 1996. Creemos que en €
contexto de un sindrome de Alpers deben valo-
rarse las alteraciones ultraestructuraes de las
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mitocondriasenpiel y misculo, el déficit parcial
delaactividad enziméticadel complejo |V dela
cadenarespiratoria. Destacamos |a presentacion
tardia de un sindrome de Al pers, situacion esca-
samente recogida en laliteratura.

078. Conducta adaptativaen el sindrome
de Angelman. Relacién con la gravedad
de la epilepsia y el fenotipo fisico y
conductual

J. Artigas, C. Brun, |. Lorente, E. Gabau, M.
Guitart, S.P. Mansilla

Unidad de Trastornos Cognitivo-Conductuales de
base genética. Servicio de Pediatria. Corporacié
Sanitaria Parc Tauli. Sabadell, Barcelona.

Objetivos. Laconducta adaptativa (CA) defineel
conjunto de habilidades motoras, de comunica-
ciony de habitos devida personal y comunitaria
conlasqueunindividuoestablecerelacionconsu
entorno. El presente trabajo tiene como objeti-
vos. 1. Estudiar el perfil de CA en un grupo de
pacientes con sindrome de Angelman
(SA). 2. Averiguar larelacion entrelaCA y otros
aspectosclinicosdelospacientescon SA. Pacien-
tes y métodos. Se estudiaron 30 pacientes diag-
nosticados de SA, cuyaedad mediaerade 8 afios
y 6 meses. El estudio molecular mostré: 23 casos
con delecion 15g11-g13, 3 casos con disomia
uniparental y 4 casos con estudio molecular nor-
mal y diagnésticoclinicodeSA. Todoslospacien-
tesfueron val orados por un psicélogo, un neuro-
pediatray ungenetistaclinico. Losdatosrecogidos
fueron, CA, fenotipofisico, fenotipo conductual
y gravedad de la epilepsia. Para obtener dicha
informacionseutilizaronel testICAP(Inventario
paralaPlanificacion deServiciosy Programacion
Individual) y un cuestionario de datos clinicos
previamente disefiado. Resultados. Los resulta-
dos mostraron un perfil de CA especifico. Las
escalas del ICAP puntuaron de mejor a peor en
esteorden: 1. Vidapersond; 2. Habilidadesmo-
toras; 3.Vidacomunitaria, y 4. Socia y comu-
nicacion. Seobtuvounafuertecorrelacioninversa
entre el grado de severidad de la epilepsiay e
nivel de CA. Algunos aspectos del fenotipo con-
ductual tambiénmostraroncorrelacionconlaCA.
Conclusiones. Estos resultados contribuyen a
mejorar el conocimiento sobrelaCA enel SA. El
conocimiento precoz de la severidad delos pro-
blemas de CA puede contribuir a mejorar la
informacion sobre €l prondstico y necesidades
asistenciales de los nifios con el SA.

COMUNICACIONES EN VIDEO

V1. Eficaciadel tratamientotempranocon
dextrometorfano y benzoato sddico en la
forma clasica neonatal de hiperglicinemia
no cetésica. A propésito de un caso

A. Garcia-Pérez, A. Martin-Ancel, J. Pargja-
Grande, M.J. Garcia-Murioz?

Fundacion Hospital Alcorcon. 2 Centro Diagndstico
de Enfermedades Moleculares. Universidad
Auténoma. Madrid.

Introduccion. La hiperglicinemia no cetosica
(HNC) esunerror congénito deladegradacion
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delaglicina. Sediagnosticapor unarelaciénde
glicina plasma/L CR >0,08. La mayor parte de
casos corresponden alaformaclésicaneonatal
que debuta en los primeros dias de vida con
letargia, hipotonia, mioclonias, convulsiones,
apneas y con frecuencia de muerte. Los que
sobreviven suelen desarrollar epilepsia
rebelde-hipsarritmiay retraso mental profun-
do. Se han descrito formas transitorias y de
mejor prondstico, inicialmente indistinguibles
del fenotipo neonatal clésico, y que bioquimi-
camente se normalizan entre 1-9 meses. No
existe un tratamiento efectivo, pero se han
ensayado terapias que disminuyen los niveles
de glicina (benzoato) y bloquean su efecto
excitatorio en los receptores NMDA glutama-
térgicos (dextrometorfano). Caso clinico. RN
de36 semanasEG, primer gemelar, Apgar 9/10.
Ingresaalaspocashorasantesdeiniciar inges-
ta, por hipotonia, estupor y miradaperdida. No
se evidenciaron mioclonias ni posibles episo-
dios criticos, aunque si hipo y salvas de respi-
racion superficial los primeros dias. El estudio
metabdlico al cuatrodiamostré glicinaenLCR
141 nmol/l (N 6,66 + 2,66), en plasma 731
(N 213 £ 80) y enorina3.480 (N 711 + 437),
con una relacién plasma/LCR 5,2. Los &cidos
orgénicosfueronnormales. LaRM cerebral y la
angio-RM no evidenciaron alteraciones. E| EEG
al cuatro dia mostré un tracé alternant conti-
nuo. Seinicidterapiaal 13°diacon benzoatoy
dextrometorfano en dosis ascendentes, y se
registr6 un cambio en el estado de aertay
fijacionocular ensdlotres dias, juntoaun EEG
vigilia/suefionormal paralaedad. Laglicinaen
plasmase normalizé alosdos meses, y en LCR
se redujo considerablemente, aunque la ratio
plasma/L CR se ha mantenido alta. Actualmen-
te el paciente tiene 9 meses, nunca ha con-
vulsionado, sigue con dextrometorfano
(500 mg/kg/d), benzoato sddico (7 mg/kg/d) y
leche exenta de glicina; su tono muscular es
précticamentenormal y su desarrollo psicomo-
tor corresponde a6 meses.

V2. Mioclono nocturno benigno del
neonato

A.C. Rodriguez-Barrionuevo, M.A.
Rodriguez-Vives, M.P. Delgado-Marqués,
E. Bauzano-Poley, M.D. Mora-Ramirez, J.
Martinez-Anton

Servicio de Neurologia Infantil. Hospital Materno-
Infantil Carlos Haya. Malaga.

Objetivos. EI mioclono nocturno benigno del
neonato (MNBN) descrito por Coulter y Allen
(1982) y sistematizado por Resnick (1986) se
caracteriza por sacudidas mioclénicas focales,
multifocales o bilaterales, aisladas o repetiti-
vas, ritmicas o arritmicas, que afecta a los
miembros, troncoy cabeza. L assacudidaspue-
den emigrar deunlado aotrodel cuerpoy solo
se manifiestan durante el suefio, desaparecien-
do a despertar. Las sacudidas afectan funda-
mentalmente a las partes distales de los miem-
bros, son muy frecuentes apareciendo cada
1-5 segundos, en salvas de mioclonus repetiti-
VoYY ritmico que suelen durar minutos, pero en
ocasiones pueden durar horas, |0 que se puede
confundir con un estado de mal epiléptico. No

se activan por los estimulos sensitivos. Los
episodios se inician en los primeros dias de la
vidao durante las primeras semanas, y desapa-
recen hacialos 2-3 meses, aunque pueden du-
rar hasta los 6 meses. Ocurren en el suefio
NREM, y raramente durantelafase REM. Tan-
toel EEG interictal como el ictal son normales.
El diagndstico diferencial con las crisis neona-
tales se realiza mediante la monitorizacion
video-EEG-poligrafia. El pronésticoesfavora-
ble. Pacientes y métodos. Durante los dos Ulti-
mos afos hemostenido laoportunidad de ana-
lizar, mediante video y EEG, |as caracteristicas
clinicas de 4 pacientes con MNBN. Resulta-
dos. La edad de inicio del mioclono estuvo
entreel segundoy el quintodiadevida, siempre
durante el suefio. Todos nuestros pacientes han
nacido atérminoy ninguno presentabaanoma-
lias perinatales. Las mioclonias han sido foca-
les y multifocales, repetitivas y en muchas
ocasiones ritmicas. Los trazados EEG interic-
tales han sido siempre normalesy en 2 pacien-
tes se pudo obtener trazados | etales que fueron
normales. Ninguno delos pacientestomé trata-
miento y las mioclonias desaparecieron defor-
maespontaneaentrelos2y 3 mesesdelavida.
A dos pacientes se le practico una ecografia
cerebral y alos otros dos una TC craneal. El
tiempo de seguimiento ha sido de 9 meses a
2 afios, sin encontrar ningun tipo de anomalia
neurolégica en su evolucion. Conclusio-
nes. 1. Destacamos la naturaleza benigna de
las MNBN. 2. El reconocimiento del proceso
puede evitar la realizacion de exdmenes com-
plementariosy tratamiento innecesarios. 3. El
videoy el EEG concomitantesesel método mas
fidedigno para el diagndstico.

V3. Hiperecplexia en € periodo neonatal

J. Eiris-Puiial, |. Martinez-Soto, M. Peleteiro®,
M. Castro-Gago

Servicio de Neuropediatria y Neonatologia.
2Servicio de Electrofisiologia Clinica. Complejo
Hospitalario Universitario de Santiago. Santiago
de Compostela.

Introduccion. La hiperecplexia o enfermedad
del sobresalto es una entidad infrecuente que
puede manifestarse antes del nacimiento y se
caracteriza por una exagerada respuesta de
sobresalto, en general tras estimulos somato-
sensoriales, en formade cloniasbreveso crisis
de hipertoniageneralizada que pueden condu-
cir a apnea, cianosis y muerte stibita. Existen
formas esporédicas o con herencia autosdmica
dominante, identificandose en algun caso con
mutacionesanivel 5g. Laevolucionesvariable
y las crisis mejoran o desaparecen bagjo trata-
miento con clonacepan, pudiendo ser eficaces
también lavigabatrina o piracetén. Caso clini-
co. Nifa de padres sanos que ingresa a las
29 horasdevidaparaestudio por convulsiones.
Desde las primeras horas de vida presenta mo-
vimientos bruscos de las extremidades, espe-
cialmente al tocarlao anteruidos, asi como dos
crisistonicasconcianosis. Al ingreso, serepro-
ducen dichos movimientos ante estimul os so-
norosy especialmenteal percutir sobreel dorso
delanariz, espontaneamentey en especial ante
laestimulacion repetitiva4-5 golpes suavesen
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lanariz. Sedesencadenahipertoniageneraliza-
dacontrismusfacial, cianosisy descenso enla
saturacion de oxigeno, yugulandoselacrisisal
efectuar una maniobra de hiperflexion axial y
de extremidades inferiores. El registro
video-EEG no mostré actividad paroxistica
durante los episodios. En el momento de su
Ultimaeval uacién (7 meses) y bajo tratamiento
con clonacepan desde las 36 horas de vida ha
experimentado una mejoria significativa, pre-
sentando crisis tonicas esporadicas, en general
autolimitadas y controlables con la maniobra
de hiperflexion. Conclusiones. 1. Lahiperec-
plexianeonatal debe ser consideradaantecrisis
hiperténicas y/o mioclonicas asociadas a esti-
mulos. 2. La respuesta a la percusion de la
pirdmide nasal y el cese delas crisis hiperténi-
casantelamaniobradehiperflexion sonhechos
caracteristicos. 3. El tratamiento con clonace-
pam es eficaz y debe de indicarse de forma
precoz. 4. Suconocimientoevitarafalsosdiag-
nosticos de epilepsia, asi como la iatrogenia
derivadadel uso inadecuado de farmacos anti-
epilépticos.

V4. Leucodistrofia y déficit de biotina.
Presentacién de un caso

M.D. Mora, M.P. Delgado, S. Oliva, A.C.
Rodriguez, J. Martinez

Seccion de Neurologia Infantil. Hospital Materno
Infantil. Malaga.

Objetivo. Presentar el caso clinico de un pa-
cientecon crisispolimorfas, deterioro neurol 6-
gicoconleucodistrofiacomo hallazgoradiol 6-
gico méas llamativo, secundario a déficit de
biotinidasa. Caso clinico. Paciente var6n de
1 mesy 24 dias, quepresentacrisisconvulsivas
desdeel mesdevida, caracterizadaspor clonias
palpebrales y de miembros superiores. En los
dias previos presento crisis polimorfas. Ante-
cedentes personalesy familiares: sin datos pa-
tolégicos. Enlaexploracion presento disminu-
cion de lamotilidad espontanea con hipotonia
generalizada de predominio axial y proximal
conactitud enlibro abierto. Somnolenciaalter-
nando con fases de irritabilidad. Hiperreflexia
generalizada con clonus plantar. Reacciones
primarias disminuidas. Lactato en plasma
35 mg/dl; pirtvico1,3 mg/dl; amonio 116 ng/dl.
Betahidroxibutirato 1,8 mg/dl. El EEGinteric-
tal de vigilia mostré: actividad de base lentifi-
cada, descargas de ondas lentasy puntas lentas
enregién frontotemporal i zquierday bioccipi-
tal. A lasemanaexistiaunamoderadalentifica-
cion de la actividad de base con descargas de
ondas lentas y agudas en regién temporal iz-
quierda, y breves periodos de atenuacion pa-
roxisticadel voltaje. EMG y ENG: compatible
con neuropatiadesmielinizante de predominio
proximal. TC craneal con marcada atenuacién
de la materia blanca, de predominio frontal.
RM craneal con aumento de espesor de la
sustancia blanca de los Iébulos frontales que
aparece marcadamente hipointensa en T, y
densidad proténica, e hiperintensa en T,. El
estudio metabdlico mostré un déficit debiotini-
dasa. Las crisis se controlaron parcialmente
con PB y VGB, y desaparecieron con biotina
oral endosisde40 mg/dia, mejorandodeforma
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progresiva la hipotonia y el nivel de alerta.
Conclusiones. Queremos llamar la atencién
sobre lamanifestacion del déficit de biotinida-
sa con leucodistrofia, asi como comunicar la
evolucion favorable —con desaparicion de las
crisis, recuperacion del desarrollo psicomotor
y la desaparicion de la leucodistrofia— con el
tratamiento etiol égico.

V5. Estado epiléptico no convulsivo
asociado a cromosoma 20 en anillo

A. Gil-Nagel, L. Rayon-Ballesteros, M.P.
Goémez-Sanchez, B. Rubio-Gribble?, J.
Bernar-Solano®

Servicio de Neurologia. ®*Unidad de Genética
Médica. ®Unidad de Pediatria. Hospital Ruber
Internacional. Madrid.

Objetivos. Estudio delaincidenciay laclinica
de epilepsia asociada con cromosoma 20 en
anillo en pacientes con estado epiléptico no
convulsivo recurrente. Pacientesy métodos. Se
estudiaron cinco nifiosconsecutivoscon estado
epilépticono convulsivorecurrente, confirma-
do mediante video-EEG. Serealiz6 un estudio
citogenético en linfocitos de sangre periférica,
estudio neuropsicol6gico, bioquimicay reso-
nancia magnética cerebral en cada enfermo.
Resultados. Se identificé una nifia de 10 afios
con cromosoma 20 en anillo (46 XX r(20)
(p13qg 13)[42]/46 X X). Sudesarrollo psicomo-
tor fuenormal. Lapaciente alaedad de 6 afios
comenz0 apresentar crisis parciales complejas
prolongadasdiarias, de20 minutosa3 horasde
duracion. Las crisis se caracterizaban por alte-
racion fluctuante de la conciencia, aveces con
clonias palpebrales y postura ténica. En la
exploracién fisicano presentabamalformacio-
nes ni rasgos dismorficos. El EEG critico mos-
tré descargas prolongadasde punta-ondafron-
tal bilateral. En el periodo intercritico se
observaron ondaslentasmezcladas con puntas,
en regiones frontales, con actividad de fondo
normal. El estudio neuropsicolégico, RM cra-
neal, bioquimica, ecografiaabdominal y ECG
fueron normales. Las crisis persistieron apesar
del tratamiento con diversos farmacos antiepi-
Iépticos. Conclusiones. El cromosoma 20 en
anillo es una causa comun de estado epiléptico
no convulsivo recurrente. El cuadro clinico se
caracterizapor: 1. Crisis prolongadas con al-
teracion parcial del nivel de conciencia, inicio
y findificil dedeterminar, y mal control conla
medicacion antiepiléptica. 2. Ausenciademal-
formaciones viscerales y rasgos dismorfi-
cos. 3. Patron EEG con punta-onda frontal y
ondas lentas asociadas con puntas. Estudio
financiado en parte por Fundacion Obra Social
Cajade Madrid.

V6. Cor eoatetosispar oxisticacinesigénica

E. Zuazo, M.M. Lertxundi, A. Pérez

Servicio de Pediatria. Hospital de Zumérraga.
Gipuzkoa.

L acoreoatetosisparoxisticacinesigénica(CPC)
es una entidad relativamente extrafa definida
por Kertesz en 1967. Consiste en breves ata-
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gues de movimientos distoni cos desencadena-
dospor el movimiento brusco. Esmasfrecuen-
te en varones (4:1), de herencia autosémica
dominante; hay casos esporadicos y secunda-
rios. No se conoce su fisiopatologia, aunque
parece que puedaser debidaaunaalteracionde
canalesiodnicos. El tratamiento con antiepil ép-
ticos, en concreto la carbamazepina, es eficaz.
Presentamos el video de un caso que creemos
gue cumple los criterios diagndsticos. Caso
clinico. Varonde16 afios. Antecedentedeasma
moderado, sin otros de interés. Un hermano
EPBI. Varios miembros de la familia padecen
migrafia. Comienza con episodios bruscos de
distonia-coreoatetosis generalizados, uni o bi-
laterales, a los nueve afios. Se desencadenan
por el movimiento (incorporarse o agacharse).
Refiere sensacion prodrémica imprecisa, son
breves, demenosdeun minuto deduracién. No
hay alteracion delaconcienciapero si, ocasio-
nalmente, del lenguaje. Cada episodio se sigue
de un periodo refractario variable. El trata-
miento con carbamacepina en dosis bajas ha
sido (til de modo que no presentacrisis mien-
tras toma la medicacion.

V7. Distonia de torsién. Presentacion
atipica de un caso con lamutacién DYT1

F. Caratala®, M. Moya® E. Fernandez-
Alvarez®, F. Palau®

2Servicio de Pediatria. Hospital Universitario de
San Juan. Alicante. ® Servicio de Neuropediatria.
Consorcio Hospital Sant Joan de Déu-Clinic.
Barcelona.  Unidad de Genética Clinica. Hospital
Universitario La Fe. Valencia.

Introduccion. La distonia de torsion (DT) es
uno de los trastornos disténicos que se puede
expresar de formamés grave. Estarelacionada
conlapresenciadeungenmarcador (DY T1) en
el cromosoma 9 (9g34) cuya baja penetrancia
(51-68%) hace que susformas de presentacion
sean muy ampliasy dedificil identificacion en
la edad pediatrica, debutando como incapaci-
dades motoras finas (escritura, causa mas fre-
cuente de consulta por los padres). Presenta-
mos €l caso de un paciente que debuta con
dificultad paralaescrituraqueempeoraprogre-
sivamente 'y que llegaaimplicar a cuello con
movimientos distonicos paroxisticos. Caso cli-
nico. Varén de 8 afiosremitido paraval oracion
por dificultad en laescritura. Ningdn progeni-
tor seencuentraafecto detrastornosdisténicos.
Ausencia de antecedentes prenatales y perina-
tales. Hitos del desarrollo normales. Rendi-
miento escolar adecuado hasta el momento de
aparicion de ladistonia, yaque laincapacidad
de desarrollar las tareas escolares provoca una
bajaautoestimaacompafiada de rasgos distimi-
cosque conducen al fracaso escolar. Laescritu-
racon lamano derecha es deficientey necesita
de la colaboracion de la de la otra mano para
obtener unacaligrafialegible (ver video). Des-
pués de ocho meses |a distonia se haextendido
al cuelloprovocando unarotaciénizquierdade
|lacabeza seguidade unalateropul sion derecha
delamisma. Estemovimiento puede ser espon-
téneo, o sepuedeprovocar indicandoal pacien-
te que efectlie una manipulacion de un objeto
con lamano derecha. Lainstauracion de trata-
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miento con L-dopa no produce ningun efecto
beneficioso. El estudio de neuroimagen, neuro-
fisiolégico y cribado metabdlico esnormal. El
estudio de genética molecular muestra la pre-
senciadel gen DY T1. Conclusiones. Setratade
un caso de presentacion en el miembro supe-
rior, al contrario de ladescripcién clasicaen la
que €l inicio se produce con la oposicién ané-
mala de uno de los pies. Estaformade presen-
tacion entraria en conflicto con la publicacion
previa de que las formas que expresan la pre-
sencia del gen DY T1 debutan siempre en el
miembroinferior.

V8. Ptosis congénita unilateral asociado a
fenédmeno de Marcus Gunn

C.I. Gémez-Escalonilla, M.J. Jiménez-
Torres? L. Galén-Dévila, |. Garcia-Morales,
R. Simén-Heras

Secciéon Neuropediatria. @ Servicio Medicina
Familiar y Comunitaria. Hospital 12 de Octubre.
Madrid.

Introduccion. Laptosis congénitaunilateral es
un signo clinico infrecuente, pudiendo estar
asociado a patologia estructural troncoencef&
lica o afectacién neuromuscular. El fenémeno
de Marcus Gunn es unasincinesiadel misculo
elevador del parpado superior unido adiversos
movimientos mandibulares. Objetivo. Descri-
bir un caso de ptosis congénita unilateral aso-
ciado a un fenémeno de Marcus Gunn. Caso
clinico. Nifiade 3 dias, sin antecedentes perso-
nales o familiares deinterés, que presenta des-
de el nacimiento una ptosis severa en el ojo
izquierdo. Cuando realizamovimientosdechu-
peteo se observa una retraccion sincrona del
parpado superior ptésico. No presentaba otros
datos exploratorios de interés. El estudio de
neuroimagen con RM craneal no mostré ano-
malias. Conclusiones. La ptosis congénita uni-
lateral es un signo clinico asociado a multiples
patologias, bien por afectacién de SNC como
del SNP. La asociacién con el fendmeno de
MarcusGunn ocurreenun 5-13%. Este suceso,
al parecer, es secundario aunainervacion abe-
rrante del muscul o elevador del parpado supe-
rior, anivel troncoencefdlico, por axones pro-
cedentes del ntcleo motor del trigémino.

V9. Sindrome de M oebius

M. Floriach, M.I. Pintor-Trevejo, M. Castro,
F. Alonso-Frech, C. Orbea® R. Simén
delasHeras

Seccion de Neurologia Infantil. Servicio de
Neurologia. ® Seccién de Neonatologia. Servicio de
Pediatria. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccién y objetivo. El sindromedeM oebius
consiste en una diplejia facial asociada a una
pardlisisdeambosnerviosabducens. El objetivo
delaexposicién es mostrar lasimagenes de una
recién nacida que se caracterizé por carecer
totalmente de expresion facial y presentar un
graveestrabismo convergentebilateral . Sereali-
zé unagrabacionaudiovisual delareciénnacida
durante un episodio de llanto intenso. Caso
clinico. Lapaciente mostraba unacarainexpre-
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siva(carade mascara), incluso duranteel llanto.
Laspardisisfacial y oculomotoraseasociaron a
la afectacion de otros nervios craneales que
clinicamente se manifestaron con incapacidad
paraladegluciény en unahemiatrofialingual;
otras malformaciones asociadas fueron micro-
rretrognatia, fisurapal atinamedial y artrogripo-
sis. El estudio de neuroimagen objetivd una
displasia cortical occipita bilateral, € estudio
electromiografico facial no evocéd actividad
muscular y labiopsiade miscul o fueinespecifi-
ca. Lapacientepresentd gravesproblemasrespi-
ratorios, siendo necesarialaintubacion endotra-
queal en los primeros dias de vida, la
imposibilidad paralaalimentacion obligb area-
lizar una gastrostomia endoscopica percutanea.
Conclusiones. La combinacion de la pardlisis
facial bilateral y de ambos nervios motores ocu-
lares externos define al sindrome de Moebius.
Ocasionalmente pueden estar afectados otros
nervios craneales motores, especiamente los
pares bajos y no es rara su asociacion con otras
mal formaciones congénitas como el pie equino
varo, lamicrorretrognatia, la artrogriposis o la
ausencia del musculo pectoral (sindrome de
Poland); sin embargo, no se han encontrado
referencias bibliogréficas de su asociacion con
los trastornos de la migracion neuronal .

COMUNICACIONES POSTER

P1. Enfermedad de Menkes

M. Ley-Martos, J. Fornell-Forcades, S.
Canovas-Delgado, G. Diafez-Vega, A.M.
Moreno-V azquez

Seccién de Neuropediatria. Servicio de Pediatria.
HU Puerta del Mar. Céadiz

Introduccion. Laenfermedad deMenkesesuna
raraenfermedad ligadaa X producidapor una
deficiencia en los mecanismos de absorcion y
transporte del cobre. Se calculaunaincidencia
de 1/35.000-254.000 RN vivos. Clinicamente
se caracteriza por unarapida degeneracion del
SNC que produce lamuerte hacialos 3 afiosde
vida, alteraciones Oseas, de lasfanerasy delos
vasos sanguineos entre otros. Se halocalizado
el gendefectuosoanivel deXg13,3. Existeuna
formaal élicamenosgravedenominadasindro-
me del cuerno occipital. Casos clinicos.
Presentamos tres casos de una fratria de
cuatro miembros (tres varones afectos y una
hermanasana). El primero de ell os debuté con
unahemorragiaintracraneal enel periodo peri-
natal. Presentaba una cara poco expresiva, hi-
potonia marcada, retraso psicomotor severoy
crisis refractarias a tratamiento. Fallecio alos
2 aflos y medio por complicaciones respirato-
rias. El segundo caso presento, al mes de vida,
episodios de hipotermia. Falleci6 alos2 meses
de muerte stbita. El tercero es enviado, alos
3 meses de vida, para un estudio de retraso
psicomotor, hipotonia y crisis parciales sim-
ples con participacion hemifacial. Presentaba
yaun pelo frégil y quebradizo, escasa expresi-
vidad facial y nulo contacto con el medio. Los
niveles de cobre sérico y ceruloplasmina fue-
ron muy bajos y en la RMN se apreciaban
signos de atrofia y tortuosidad en los vasos
cerebrales. Estratado con sales de cobre (histi-

dinato clprico) parenteral y anticomicialesy se
consigue restablecer |os niveles séricos de co-
bre y control parcia de las crisis. No se ha
conseguido detener el deterioro neurol 6gico.
Conclusién. Enfatizamosenlanecesidad deun
diagndstico precoz, yaquelaterapiasustitutiva
con sales de cobre sdlo ha sido parcialmente
eficaz, en caso deinicio muy precoz, quedando
laevolucion posterior en manos de las compli-
caciones asociadas al cuadro.

P2. CATCH 22: unaposible causa de pa-
rélisis facial congénita

J. Eiris-Pufial, F. Barros®, M. Fuster ®, M.
Torres-Colomer ¢, A. Viso ¢, M. Castro-Gago

Departamento de Pediatria. ® Servicio de Medicina
Molecular. " Servicio de Cardiologia Pediatrica.
¢ Servicio de Electrofisiologia Clinica. Complejo Hos-
pitalario Universitario de Santiago.  Departamento
de Pediatria. Hospital Cristal Pifior. Orense.

Objetivo. Presentar tres casos en los que la pard-
lisisfacial congénita completa constituye un ha
|lazgorelevante entre otrasmal formaciones, y en
los que se ha demostrado una delecion 22g11.
Introduccion. Lapardlisisfacia unilateral congé-
nita (PFUC) puede ser secundaria a traumatismo
obstétrico, malposicion fetal intrauterina o tras-
tornos genéticos como el sindrome de Treacher
Collins, entreotros. Unadeleciénanivel 22q11se
ha mostrado como una anomalia genética de
expresion clinicaheterogénea, asociadaatrastor-
nos, como el sindrome de DiGeorge, sindrome
velocardiofacial, facies asimétrica con € llanto,
malformaciones cardiacas conotruncales o0 aso-
ciacion CHARGE. Se ha propuesto el acrénimo
CATCH 22 para englobar este amplio espectro
malformativo, relacionable con un sindrome de
genes contiguos. Asi como la pardisis facial
parcia debidaahipoplasiadel musculo oriscons-
tituye un hallazgo clinico relativamente frecuen-
te, la forma completa no esta suficientemente
reconocida como integrante de esta misma enti-
dad. Casosclinicos. Caso 1. Nifio de8 mesescon
PFUC izquierda, coartacion deaortay CIA inter-
venidas en periodo neonatal inmediato. No otras
anomalias 6seasni renales. LaTAC craneal resul-
ténormal. El EM G mostr6: ausenciadeactividad
deinserciény deactividad voluntariaen orbicular
del parpadoy frontal izquierdo. Desarrollo psico-
motor normal. Caso2. Nifiade3 mesesconPFUC
derecha. Como malformaciones asociadas pre-
sentaba: CIA ostium secundum, estenosispelviu-
reteral y duplicidad uretero-pielo-calicia izquier-
das y ensanchamiento metafisico en huesos de
antebrazosy piernas. El EMG mostré: potencia-
les de amplitud disminuiday patrén blink reflex
compatiblecon afectacionfacial periférica. Desa-
rrollo psicomotor normal. Caso3. Nifiade20 dias
con antecedente obstétrico de amniocentesisnor-
mal y partoinducido por oligoamniosy placenta
pequefia. Presenta PFUC derecha, ptosis palpe-
bral izquierda, pardlisis del VI par derecho y
cofosisderecha. RM cerebral: atrofiadehemisfe-
rio cerebeloso y pedinculo cerebeloso inferior
derechosy atrofiade pedtncul o cerebral izquier-
do. A nivel cardiaco seobservé unadisplasiadela
vévulaadrtica. Angio-RM, EEG y fondo de 0jo
normales. Resultados. El estudio genético-mole-
cular CATCH 22 pone de manifiesto en los
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tres casosunadeleciénanivel 22q11, con ausen-
ciadecontribuciénalélicapaterna. Conclusiones.
La PFUC puede indicar la existencia de otras
malformacionesasociadas, tantoanivel cardiaco,
nefrourol gico o esquel ético. Ensuinvestigacion
etiol6gica debe de incluirse la posibilidad de un
sindrome CATCH 22.

P3. Pardlisis oculomotora adquirida en €
adolescente

F. Gémez-Gosalvez, P. Escriva, F. Clemente,
A. Sala, A. Rubio, C. Pérez, F. Menor, J.
Carbonell

Servicio de Pediatria. Hospital Virgen delosLirios.
Alcoy, Alicante. Servicio de Radiodiagndstico.
Hospital La Fe. Valencia.

Introduccion. Los tres pares craneales oculo-
motores controlan |os movimientos extraocu-
lares de forma sincronizada. Su disfuncion,
bien congénitao adquirida, provocadiplopiay
se asocia a muchos cuadros que afectan al
tronco del encéfalo, alos nervios, ala union
neuromuscular o a los musculos. De entre la
etiologia adquirida destacan |os traumatismos
craneoencefélicos, la migrana oftalmoplgjica,
las neoplasias del tronco del encéfalo, lamias-
tenia gravis, la trombosis del seno cavernoso,
las enfermedades desmielinizantes (esclerosis
mdltiple), etc. Objetivo. Llamar laatencion de
laestrecharelacion entrelaaparicion bruscade
unapardlisisoculomotoray laexistenciadeuna
patologia organica intracraneal. Casos clini-
cos. Seestudian, deformaretrospectiva, lastres
adol escentes que presentaron, como motivo de
consulta, unadiplopiaenel afio 1999 en nuestra
consulta externa de neuropediatria. En cada
paciente se valora edad de inicio de los sinto-
mas, sexo, antecedentes personal es (traumatis-
mos, infecciones), clinica de debut, tiempo de
evolucion hastael diagndstico, examen neurof-
talmolégico, signos de HTIC, neuroimagen
(RMN craneal), diagndstico, tratamiento em-
pleadoy evoluciénclinica. Resultados. Sediag-
nosticarontres mujeresde11, 12y 16 afioscon
clinica inicial de diplopia (y ptosis palpebral
unilateral enlamasmayor). El tiempomediode
evolucion hasta el diagnostico fue de 7 meses.
El examen neuroftalmol égicorevel 6 unapara-
lisis de recto externo unilateral en todas las
pacientes, sin otros signos de HTIC. La RMN
craneal fue patolégica en los tres casos si bien
el diagnodstico definitivo anatomopatol 6gico
no coincidié con la presuncion diagnéstica
inicial por neuroimagen. Los diagnosticos de-
finitivos fueron de esclerosis multiple con for-
mademanifestacion pseudotumoral detronco,
pineoblastomay craneofaringioma. Trasel tra-
tamiento corticoideo en el primer caso y el
neuroquirurgico en losotros dos casos, perma-
necen en laactualidad con unadiplopia menos
intensacomo secuela. Conclusiones. Antecual -
quier paciente pediétrico que presentadeforma
sUbita una pardlisis oculomotora sin antece-
dente traumético o infeccioso o acompafia-
miento migrafioso, debe de provocar sospecha
la posibilidad de una patologia organicaintra-
craneal no benigna. Predominan los tumores
primarios infratentoriales de troncoencéfalo,
enfermedades desmielinizantes (esclerosis
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multiple) y malformaciones vasculares. Aten-
diendo a estos hechos, sugerimos la pronta
realizacion de técnicas de neuroimagen (prin-
cipalmente RMN) paradefinir [o antes posible
una etiologia y actuar terapéuticamente.

P4. Pseudotumor cerebral. Forma de
presentacion de esclerosis multiple en la
infancia

F. Gomez-Gosdlvez, P. Escriva, A. Sala, A.
Rubio, F. Clemente, C. Pérez, F. Menor?, J.
Carbonell

Servicio de Pediatria. Hospital Virgen de los
Lirios. Alcoy, Alicante. ® Servicio de Radio-
diagndstico. Hospital La Fe. Valencia.

Introduccion. La esclerosis miltiple (EM) es
unaenfermedadinflamatoria, autoinmuney des-
mielinizantecronicadel SNC, quesepresentaen
edadesinferioresa 15 afiosen un 3-5% del total
de casos. El diagndstico se basa en la clinica,
aungue la neuroimagen es fundamental en la
confirmaciony en el seguimiento de estaenfer-
medad. Clinicamente se expresa con unasinto-
matol ogianeurol 6gicavariadaconcursoenbro-
teso progresiva. Objetivo. Mostrar unaformade
presentacién inicial de EM en la adolescenciaa
modo de pseudotumor de troncoencéfal o, algo
bastante infrecuente. Caso clinico. Mujer de
11 afios que acude por diplopia de 2 meses de
evoluciénsinclinicadeHTIC ni otrasintomato-
logia acompafiante. El examen neuroftalmol 6-
gico revela una pardlisis del recto externo iz-
quierdo. LaRMN craneal inicial indico sospecha
de gliomadetronco. Previo alaradioterapia se
realizacorticoterapiaiv, cediendo casi por com-
pleto lasintomatologia. La segundaRMN mos-
tr6 laregresion casi total delasimégenesinicia-
les y otras lesiones desmielinizantes focales a
otros niveles, que llevan ala sospecha diagnds-
ticade EM. Tres meses después presento brote
radiolégicoy no clinico, permaneciendo a afio
del debut con una secuela de diplopia leve.
Conclusiones. La variadas formas de presenta-
cién inicial més frecuente, descrita en menores
de 15 afios son alteraciones sensitivomotoras
(hemiparesia), oculares (neuritis optica), dis-
funcionestroncoencefdlicas (paralisisoculomo-
toras) o cerebel osas (ataxia). Pocos casosvienen
referidoscomoimagen pseudotumoral anivel de
troncoencéfalo. La progresion dela EM no de-
pendedelaedad deinicioni delagravedad dela
sintomatologiainicial, eslaRMN el armadiag-
nostica fundamental en el diagndstico inicial y
en el seguimiento de este tipo de pacientes.

P5. Malformacion de Dandy-Walker
asociada a tetrasomia 9p, una rara
cromosomopatia

M.R. Cazorla, A. Verdd, V. Félix, E.
Zambrano, J. Cobas, M.J. Rincon, P. Sanchez,
D. Mérquez, A. de Ureta

Unidad de Neuropediatria. Unidad de Neonatologia.

Servicio de Pediatria. Hospital Virgen de la Salud.
Toledo.

Introduccion. La malformacion de Dandy-
Walker se caracteriza por agenesia parcial o
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completadel vermis, unaexpansion diverticu-
lar de un gran cuarto ventriculo dilatado e
hidrocefalia que se suele desarrollar durante el
primer afio devida. Lamayoriadeloscasosson
esporadicosy en pocos se han encontrado ano-
malfas cromosdmicas. Presentamos un caso de
malformaci6n de Dandy-Walker asociadaauna
alteracién cromosdémica poco usual. Caso cli-
nico. Nifiade padres sanos, no consanguineos,
nacida de parto eutdcico a las 39 semanas de
gestacion, enlaque, tras objetivar crecimiento
intrauterino retardado y ventriculomegalia, se
realiz6 amniocentesisy sepresentd enel estudio
citogenético un cariotipo 46 XX (50%)/47 XX
+ idic (9p) (pter-p13::ql3-pter) debido a un
cromosomaextraisodicéntrico del brazo corto
del par 9. Este mosaico, pero con el porcentaje
de células normal es menor (25%), se confirmoé
en la funiculocentesis. En la exploracion se
apreci 6 biometriacompatible con CIR arméni-
co, facies peculiar con trigonocefaliay fonta-
nelaanterior normotensa, microsomiahemifa-
cial izquierda, raiz nasal anchadepuntabulbosa,
boca con comisuras invertidas y micrognatia.
Enlosexamenescomplementariosseencontra-
ron hidrocefaliatriventricular y malformacion
deDandy-Walker, ectasiapiélicabilateral, CIV
perimembranosa, 0joizquierdo con escasapig-
mentacion retiniana e hipoplasia de miembro
inferior izquierdo. A los 9 meses de vida se
realizé unaderivacién quiste-peritoneal conun
buen funcionamiento hastael momento actual .
Su desarrollo psicomotor, sin embargo, mani-
fiestaun retraso psicomotor global. Conclusio-
nes. El sindrome de Dandy-Walker se harela-
cionado con anomalias cromosdmicas, tanto
numericas (trisomias y monosomias) como re-
ordenamientos cromosdémicos, y a trastornos
monogenéticos generalmente recesivos (sin-
drome oro-facio-digital, Pliace y de Meckel-
Gruber). Hasta ahora se han descrito 31 casos
de tetrasomia 9p, los cuales presentan anoma-
lias del SNC asociadas, y tan sélo en uno delos
casos aparece descrita de forma explicita la
malformacion de Dandy-Walker.

P6. Quistes de la cisura coroidea: posible
papel patogénico

|. Aranzabal ? C. Ruiz, B. Gener, C. Garaizar,
J.M. Prats

Servicio de Neurologia. Hospital de Basurto. Bilbao.
2Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces.
Barakaldo, Vizcaya.

Introduccién. Los quistes de la cisura coroidea
se han asociado avarias enfermedades neurol 6-
gicas, aunque se discute su papel patogénico ya
gue con frecuencia se consideraron hallazgos
casuales. Casosclinicos. Caso 1. Nifio de 3 afios
queconsultapor doscrisisgeneralizadastonico-
clénicas, conunafio demargen entrelasmismas,
con un foco de sufrimiento témporo-parietal
izquierdoenel EEG. LaTACmostréunquistede
la cisura coroidea izquierda de 1,5x1 cm de
didmetro. El paciente hapermanecido asintoma-
tico durante un afio de seguimiento sin trata-
miento. Caso 2. Nifiade 13 afios que acude por
migrafias vertebrobasilares, con EEG en vigilia
y tras privacion de suefio normal; enlaRMN se
objetivo un pequefio quistedelacisuracoroidea
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derecha. En ambos casos una pruebadeimagen
repetida seis meses después no mostré cambios.
Conclusiones. El término quiste de la cisura
coroidea es un término radioldgico que hace
referencia a la localizacion de una estructura
quisticaen unazonaanatdmicalocalizadaentre
lafimbriadel hipocampoy el diencéfalo. Histo-
| 6gicamente podrian corresponder aquistesarac-
noideos o0 a quistes de los plexos coroides. La
confusion radica en la utilizacion indistinta de
ambos términos sin confirmacion histoldgica,
yaquedado el carécter benigno deestaslesiones
se carece de series con estudios anatomopatol 6-
gicos. El segundo tema de debate es el posible
papel patogénico del quiste. Nuestros casos ex-
ponen su existencia tanto como hallazgo casual
(caso 2), asi como su muy probable relacion de
causa-efecto (caso 1). En nuestra opinion su
carécter patogénico podriaestar relacionado con
el tamafio y con su capacidad para comprimir
estructuras vecinas, independientemente de su
origen histol égico.

P7. Anomalias vascular es extracer ebrales
en la neur ofibromatosis tipo 1

M.A. Martinez-Granero, M. Mirdles?, M.J.
Cilleruelo, M. Velasco, E. Consuegra, P.
Gdmez de Quero, L. Moreno

Servicio de Pediatria. ® Servicio de Radiologia.
Hospital La Zarzuela. Madrid.

Introduccion. Lasanomal iasvascularesextrace-
rebral es son unacomplicacion raradelaneuro-
fibromatosistipo1(NF-1), quehabitualmentese
presentacomoHTA, eincluyenlaestenosisdela
aortaabdominal o desusramasy losaneurismas
arteriales. Presentamos un caso de NF-1 con
HTA severa secundaria a estenosis de aorta
abdominal y de ambas arterias renales. Caso
clinico. Nifia de 11 afios con NF-1 e HTA
(150/100) dehallazgo casual, clinicamenteasin-
tomética. En la exploracién fisica se observan
numerosas manchas café conleche, soplo abdo-
minal y lumbar intenso, resto deexploracionsin
hallazgos. Exploracién compl eta: funciénrenal
normal; catecolaminas y/o normales; &cido va-
nilmandélico(0): 4,1 mg/24 h(VN: 0,8-3,0); ac-
tividad renina plasmética: 57,1 ng/mi/h (VN:
0,2-2,3); ACE: 57,1 U/L (VN: 18-55); ecografia
abdominal normal; gammagrafia MIBG nor-
mal; RM abdominal con gadolinio: estenosisde
aorta abdominal con ausencia de visualizacién
de arteriasrenales; TC helicoidal con contraste:
estenosisdeaortaabdominal de5cmdelongitud
y 0,5 cm de didmetro, arterias renales esten6ti-
casehipopléasicas. Laarteriografiaconfirmalos
hallazgos. Evolucién: no selogré controlar con
tratamiento médico, sedesestimo laangioplastia
por laextension delaslesionesy finamentefue
intervenidaquirdrgicamenteen otro centro, con
un buen control posterior. Discusion. Las ano-
mal iasvascul aresextracerebral esaf ectan aproxi-
madamente aun 2% de | os pacientes con NF-1,
eincluyen la coartacion adrtica, sobre todo ab-
dominal, estenosis u oclusién de las arterias
mesentéricasy renalesy |los aneurismas arteria-
les. La més frecuente es la estenosis de las
arterias renales, que se asocia a coartacion de
aorta en un 25%. La HTA se presenta en un
1,5-2,5% delasNF-1y puede deberse a coarta-
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cién adrtica, estenosis rena (la causa més fre-
cuente en nifios) o feocromocitoma (més fre-
cuente en adultos). Conclusiones. Es necesario
el control periédico de la tension arterial, a
menos anual, en los nifios con NF-1. En caso de
HTA se deben investigar las posibles anomalias
vasculares renales o adrticas, incluyendo un
estudio angiogréfico abdominal.

P8. Seguimiento neuropsicoldgico y
sociolégicodur antetres afiosdeseis nifios
nacidos de embarazo multiple

L.Ayllon,J. Sierra, E.R. Jiménez, G. Charriel,
A. Losada, C. Machuca

Hospital Juan Ramén Jiménez. Huelva.

Introduccion. Los embarazos y partos multi-
ples por encima de tres fetos son todavia un
hecho excepcional pero en aumento desde la
creciente manipulacién de la fecundidad, por
€llo son escasas |as comunicacionesy publica-
ciones sobre el desarrollo madurativo de estos
nifiosy suimpacto enlafamilia. Presentamosel
segui miento madurativo neurol 6gico, psicol 6-
gico y sociol6gico durante los tres primeros
afosdevidadeseis nifios supervivientesdeun
embarazo mdltiple de ocho fetos, tras cesarea
electiva ante el fallecimiento de un feto entre
las 24-26 semanas y un segundo feto a las
30 semanas. Pacientesymétodos. 1. Valoracion
de los datos perinatol 6gicos: peso, Apgar, tipo
de reanimacion, respiratorio, ventilacion me-
cénica, FiO,, infecciones nosocomiales,
hematol 6gico, transfusiones, nutricion paren-
teral y SNG, dias de ingreso UCIN vy
total. 2. Exploracion neurolégica(A. Thomas
y Saint Anne Dargassies), alos 3, 6, 9, 12, 18,
24 meses y 3 afios, valorando los signos de
alarmay eco-transfontanelar. 3. Valoraciénpsi-
coldgica (escalaBAY y Ley de Desarrollo In-
fantil; BSIA): Escalamental y psicomotricidad
alos 3 afios. Escalade McCarthy. Resultadosy
conclusiones. 1. Loscontrolesneurol dgico, p.
craneal y eco-transfontanel ar fueron normales,
salvo en el caso 2y en el caso 4, con discreta
hipotonia global que desapareci6 alos 12 me-
ses. 2. El retrasodeindicededesarrollo madu-
rativo motor (caso 4), estuvo relacionado. Peso
al nacer, patologia perinatal y tiempo de
ingreso. 3. A pesar delasdificultades queim-
plica crianza de seis nifios, todos los casos se
han igualando y normalizando tras un progra-
ma global de estimulacion tempranay especi-
fica(casos2y 4). 4. A pesar deloexcepcional
del caso, la buena evolucion de los seis casos
indicaun buen control ginecol 6gico, pediatrico
y familiar, asi comolosbuenosresultadosdeun
programafamiliar de apoyo y seguimiento.

P9. Trombosisvenosascer ebralesinternas
por resistencia a la proteina C activada

E.R.Jiménez, J. Sierra, G. Charridl, L. Ayll6n,
E. Lopez?® R. Estefania®

Servicio de Pediatria. Unidad de Neuropediatria.
2Servicio de Radiologia. Hospital Juan Ramén
Jiménez. Huelva.

Introduccién. La trombosis venosa cerebral

neonatal es una causa infraestimada de crisis
convulsiva, los senos venosos durales son los
maés frecuentemente afectados y estan en rela-
cionconinfeccionesdel SNC. El sistemaveno-
so profundo también puede estar implicado, de
maneraai sladao asociada, alatrombosisveno-
sa de los senos durales. La trombosis venosa
profunda aislada puede estar en condicionada
por estados de deshidratacion, hipercoagul abi-
lidad sanguinea, o idiopéatica; la presencia de
infartos hemorrégicos en hemisferios profun-
dos bilaterales por progresion retrégrada de
procesos trombéticos condiciona el prondsti-
co, planteandose el diagndstico diferencial con
la hemorragiaintraventricular y leucomalacia
periventricular. Caso clinico. Presentamosaun
recién nacido (RN) de 3 dias de vida, sin ante-
cedentes pre-connatales de interés, que des-
pués del alta hospitalaria presenta hemiclonias
derechas. Laexploraciongenera y neurol 6gica
fueron normales, y de todas | as pruebas com-
plementarias realizadas slo se detecté una
hemorragiaretinianaimportanteen el ojo dere-
cho. Ante la sospecha de lesion en SNC se le
practicaron pruebas de neuroimagen: TAC:
imégenes hiperdensas tubulares convexidad
izquierda(signo del corddn), localizacion ana-
témica de plexos coroideos, venas cerebrales
internas, tdlamo-caudadas, basilares, vena de
Galenoy senorecto. RMN: imagen hiperinten-
sa profunda periventricular, vena de Galeno,
seno recto y venas meningeas convexidad iz-
quierda (venade Labbé). Angio-RMN: ausen-
ciadeflujodedichasestructuras. Enun estudio
posterior hematol 6gico sedetectatrastornosde
hipercoagul abilidad sanguinea(resistenciaala
proteina C activada). Conclusion. Actualmen-
te, con 18 meses de edad se muestra asintomé-
tico con desarrollo psicomotor normal. La au-
senciade infarto hemorrégico de nuestro caso
explicarialabuenaevolucion.

P10. Sindromes miasténicos congénitos

E.R. Jiménez, J. Sierra, C. Gaya, G. Charridl,
L. Ayllon, M.D. Gutiérrez

Servicio de Pediatria. Unidad de Neuropediatria.
Hospital Juan Ramén Jiménez. Huelva.

Introduccion. Los sindromes miasténicos con-
génitosconstituyen un grupo detrastornosdela
transmisién neuromuscular condicionados ge-
néticamente, de origen no inmunol égico infre-
cuente y de pronéstico variable; algunos son
sensibles alos anticolinesteréasicos. Las diferen-
tesentidadesdescritasseclasifican segun el fallo
en el mecanismo delatransmisi6n neuromuscu-
lar (déficit devesiculasdeacetilcolina, derecep-
tores, canal lento, etc.) y presentan una clinica
variable: oftalmoparesia y trastornos de la de-
glucién en el neonato, episodios de cansancio
trasel gercicio eincluso insuficienciarespirato-
ria grave. Para el diagndstico es preciso un
estudio in vitro con microelectrodos en laplaca
(potenciales en miniatura) y un estudio morfo-
métrico (microscopiael ectronica). Casoclinico.
Presentamos un nifio de 7 afios sin antecedentes
familiares de interés que consulté por ptosis
bilateral fluctuantey voz roncay apagadaquele
impedialaescolarizacion normal . Fueestudiado
alos9 mesesde edad por ptosishbilateral y llanto
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débil desde el nacimiento; los exdmenes com-
plementarios entonces realizados (incluidos
EMG y biopsia muscular) fueron normales. La
exploracion neuroldgica solo demostraba una
ptosishilateral queobligabaal nifioalahiperex-
tension del cuello paramirar. Se practic6 EMG
con estimulacién repetitiva(facial y orbitariade
parpados) apareci endo unarespuestadecrecien-
te. Los estudios inmunol 6gicos fueron negati-
vos. Lapruebacon neostigminalM obtuvo una
mejoriaevidentedelasintomatologiaalos10 mi-
nutos. Conclusion. Actualmente, después de
tres afiosdetratamiento, ssmuestraasi ntomético.

P11. Diagnostico de la miastenia gravis
neonatal transitoria a la cabecera del
enfermo

F. Garcia-Mufioz, M. Gresa-Mufoz, D.
Reyes-Suérez, C. Santana-Reyes, A.
Garcia-Alix

Servicio de Neonatologia. Departamento de
Pediatria. Hospital Universitario Materno-Infantil
de Canarias. Las Palmas de Gran Canaria.

Introduccion. El diagnéstico de la miastenia
gravisenel periodo neonatal esun hechoinfre-
cuente. Los antecedentes familiares y el exa-
men clinico deben orientar alarealizacion de
un test farmacoldgico anticolinesterasa, me-
dianteel cual seconsiguen cambiosenlaexpre-
sién facial y la conducta del paciente que per-
miten establ ecer finalmenteel diagndstico. Este
tipo deiconografiano esfrecuenteenlalitera-
tura. Caso clinico. Madre de 26 afios (GAV
202) diagnosticada de miastenia gravis 4 afios
antes, RNT, AEG. A las20 horasdevidainicia
debilidad progresiva con escasa movilidad es-
pontanea, hipotonia axial, [lanto débil, pobre
succion, diplejia facia y ptosis bilateral. Se
ensay6 un test diagndstico con sulfato de neos-
tigmina. Veinte minutosmastardelaexpresion
facial de la nifia cambi6 y reaparecieron los
surcos normales, una abertura completa de los
ojosy unincremento significativo de lainten-
sidad del llanto. Se instaurd un tratamiento
continuado objetivandose mejoria progresiva,
pudiendoretirar lamedicacionalos 18 dias. El
altatranscurrid sin otrasincidencias. Discusion
y conclusiones. Lamiasteniagravis se caracte-
rizapor unadebilidad muscular provocadapor
laactividady quesealiviaenreposo. Apenasun
2% de los pacientes son diagnosticados en el
periodo neonatal. El cuadro clinico aparece
aproximadamente en el 20% de los hijos de
madres con miastenia y se desarrolla en las
primeras24 horasdevida. Loshallazgosneuro-
16gi cosmasfrecuentesincluyen debilidad gene-
ralizadaehipotonia, alteracionesenlasucciony
ladeglucién, llantoy movimientosrespiratorios
débilesy diplejiafacial. Lossignos oculares son
infrecuentes con ptosis palpebral tan sélo en el
15% deloscasosy alteracionesoculomotorasen
menos del 10%. El diagndstico se basa funda-
mentalmente en la observacion clinica. Los
antecedentes anteriormente mencionados jun-
to con el cuadro clinico referido deben condu-
cir ala realizacion de un test farmacol 6gico
anticolinesterasay observacion de larespuesta
del paciente. A pesar de lararezade su presen-
tacion en el periodo neonatal, puedellevarse a
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cabo un répido diagnostico de la miastenia
gravis mediante dicho test, teniendo en cuenta
los hallazgos clinicos referidos. Si bien con las
medidas de soporte vital disponibles en la ac-
tualidad lamortalidad es excepcional, es nece-
sarioun diagnostico lo masprecoz posiblepara
evitar accidentesy riesgos innecesarios para el
paciente. La sintomatologia suele remitir du-
rante el primer mes, aungque se han descrito
casos de curso prolongado.

P12. Quistearacnoideo espinal intradural
asociado a sindrome de Noonan

C.I. Gomez-Escalonilla, M.J. Giménez-
Torres?, |. GarciaMoraes, L. Gaan-Davila,
M. Foriach, F. Mateo-Beato

Seccion Neuropediatria. Servicio de Medicina
Familiar. # Servicio de Comunitaria. Hospital 12 de
Octubre. Madrid

Introduccion. Los quistes aracnoi deos espina-
les intradurales son colecciones de liquido de
aspecto similar a LCR, producidos por una
alteracion en las trabéculas aracnoideas. El
sindrome de Noonan (SN) es un cuadro poli-
malformativo, hereditario autosémico domi-
nante, convariablepenetranciay expresividad,
con un fenotipo muy similar a sindrome de
Turner. Objetivos. Se describe a una nifia con
sindrome de Noonan que presenta un quiste
aracnoideo espinal intradural asociado a esco-
liosis progresivay datos de compresion medu-
lar. Caso clinico. Nifia de 4 afios de edad sin
antecedentes de interés, que consulta por un
retraso estaturoponderal . En la exploracion fi-
sica destacan rasgos polimalformativos com-
patibles con sindrome de Noonan, escoliosis
progresivatorécicay alteraciones miccionales.
Antes se solicitaunaRM medular y se objetiva
un quiste aracnoideo intradural desde el seg-
mento D4 a D11 con compromiso medular,
precisando por ello unaderivaci 6n qui sto-peri-
toneal. Conclusiones. Los quistes aracnoideos
espinalesintradural es son col eccionesdeliqui-
do producidos por una alteracion en las trabé-
culas aracnoideas. El sindrome de Noonan es
un cuadro polimalformativo, con un fenotipo
muy similar a sindrome de Turner, que esta
relacionado con unaalteracion enlaelastinade
lostejidos, favoreciendo laaparicién dequistes
aracnoideos. Los quistes aracnoideos son una
causamuy infrecuentedecompresién medul ar.
Aunque esta asociacion no ha sido descrita
previamente, pensamos que ante un paciente
con sindrome de Noonan y clinicade compre-
sion medular y/o escoliosis progresiva debe-
mos descartar un quiste aracnoideo espinal.

P13. Teratoma intracraneal congénito

F. Garcia-Mufoz, M. Gresa-Mufioz, C.
Santana-Reyes, D. Reyes-Suarez, A.
Garcia-Alix

Servicio de Neonatologia. Departamento de
Pediatria. Hospital Universitario Materno-Infantil
de Canarias. Las Palmas de Gran Canaria.

Introduccion. Lostumorescerebral escongéni-
tos de presentacion en el periodo neonatal son
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muy infrecuentes. El teratoma intracraneal es
el més comun y se caracteriza por la pérdida
casi completa de las estructuras anatémicas
cerebrales. Lagran mayoriadelosdiagnosticos
se llevan a cabo postmortem. Presentamos un
recién nacido prematuro con estararatumora-
cion con el objeto defacilitar sureconocimien-
to prey posnatal. Caso clinico. Antecedentes:
madre de 35 afios GAV 422. Gestaci6n contro-
|lada. Diagnostico prenatal dehidrocefalia. Par-
toalas34 semanas mediante cesareatrasinten-
to fallido de descompresiéon por puncién
intraventricular. Apgar 3/4/7. Exploracionfisi-
caPRN 4.230 g, PC56,5 cm (>p90). Deforma-
cion cefdlicaimportante secundaria a extrema
macrocefalia, con consistenciablanday depre-
sible a la palpacién. Estructuras faciales nor-
males, salvodiscretosedemaspal pebrales. Leve
distrésrespiratorio. ACP normal. Edemas peri-
féricos. Sin otros hallazgos relevantes. Se rea-
lizaron las siguientes pruebas complementa-
rias; ecografiay TAC cerebral: gran masasdlida
supratentorial con mdltiples arcas quisticas y
calcificaciones extendiéndose a ambos hemis-
feriosy con gran distorsion de lalinea media.
Tabla ésea craneal marcadamente adel gazada.
Tratamiento y evolucién: se administraron
medidas de confort, falleciendo el paciente a
las 22 horas de vida. Examen post mortem:
teratomainmadurointracraneal con hidrocefa-
lia secundaria y congestion visceral generali-
zada. Conclusiones. El diagnéstico del terato-
ma intracraneal congénito puede sospecharse
cuando laecografia prenatal muestra marcada
distorsion de la arquitectura cerebral por una
masa ecogéni cacon areas multiquisticas. Dado
gue la tumoracion distorsiona marcadamente
las estructuras y cavidades cerebrales, |a des-
compresion para permitir el parto vaginal rara
vez esposible. Trasel nacimiento, la presencia
de gran macrocefalia con hallazgos en la eco-
grafiao TACdemasaqueinfiltralalineamedia,
troncoy hemisferios, conhidrocefaliaextrema,
permite la sospecha diagndstica pre mortem, al
ser lasimagenes muy diferentesdelas observa-
das en otrostumoresy hamartomas, que nacen
de lalinea media cerebral tanto supra o infra-
tentorialmente.

P14. El Hospital delsFolls. Valencia, 1409

M.T. Ferrando-Lucas

Grupo de Estudio delaHistoria dela Neuropediatria
Espafiola. Madrid.

El domingo 24 defebrero de 1409 el religioso
Juan Gilaberto Jofré, en su camino hacia la
iglesiade Nuestra Sefioradelos Desamparados
a donde se dirige a predicar, encuentra a un
grupo de gente que persigue, insultay maltrata
aun deficiente mental . Profundamente impre-
sionado dedica parte de su homiliaainsistir en
lanecesidad de crear una Casa que acojaaeste
tipo de enfermos (insanos). A la salida de la
iglesiauno delosfeligreses, Lorenzo Salom se
ofrece para ayudarle en su proyecto, contacta
con otros comerciantes y forman una cofradia
gue impulse la creacion del centro. Martin el
Humano, en marzo de 1410 sancionalos esta-
tutos de la cofradia ‘... por ser obra de miseri-
cordiay muy piaatender alosquetienendeello
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necesidad no solamente corporal, por atrofia,
debilidad, falta de miembros o enfermedad y
mas aun si es mental... pensando en esto, diez
ciudadanosde Valencia...” y el PapaBenedicto
X111, en mayo del mismo afio, otorgaunabula
gueautorizalaconstruccion del Hospital delos
Santos Martires Inocentes. Laorganizacionde
este hospital se basa en el tratamiento moral y
terapiaocupacional, o que supone unaabsol u-
tarevolucion en el trato al enfermo mental, en
un momento en quelastendenciasquedominan
son las de demonologia. Se cree que el Padre
Jofré seinspird en los métodos de tratamiento
de estos enfermos en los paises del 1slam, que
conoci6 en sulabor derescatedeprisionerosde
guerra y esclavos propia de la Orden de la
Merced alaque pertenecia. Por primeravez, se
les quitalas cadenas alos enfermos mentales y
sonlibresdecircular por el hospital. Sumodelo
inspirard, entre otros, al Hospital Real y Gene-
ral deNuestraSefiorade GraciadelaCiudad de
Zaragoza. Siglos més tarde, Philippe Pinel ha-
bla del Hospital de Zaragoza como un modelo
aseguir y a su vez suprime las cadenas de los
enfermos mentales en Bicétre, 1793 y en La
Salpétriere, 1795. El pionero en el trato huma-
nitario a los enfermos mentales en Europa, €l
Hospital dels Folls o delos Inocentes, como se
le conocia, contaba en agosto de 1442 con
60 pacientes. En él se crea por primeravez un
departamento para nifios deficientes. Mi agra-
decimiento al Doctor Ferrando Albelda por su
desvelo paralocalizar labibliografiaen distin-
tas Bibliotecas de la ciudad de Valencia.

P15. Encefalopatia hipoxico-isquémico
neonatal. Valor pronodstico del electro-
encefalograma

A. Martinez-Bermejo, C. Roche, V. Lopez-
Martin, J. Arcas, A. Tendero, |. Pascual-
Castrovigjo

Servicio de Neuropediatria. Hospital La Paz.
Universidad Auténoma. Madrid.

Objetivo. Laencefal opatiahipoxico-isquémica
(EHI) constituyetodaviaunaentidad frecuente
en el periodo neonatal y que se identifica por
hechosmuy caracteristicostanto clinicoscomo
biol6gicos. La posibilidad de aparicion de se-
cuelas neurol 6gicas hahecho necesario el esta-
blecimiento de criterios médicos que ayuden a
asentar un prondstico neuroldgico. A pesar de
los recientes avances en tests bioldgicos y de
imagen, el electroencefal ograma (EEG) conti-
nda teniendo gran relevancia. En este trabajo
exponemos nuestra experiencia al establecer
una correlacion entre el tipo de EEG y la
evolucion clinica posterior. Pacientes y méto-
dos. Se estudian de forma prospectiva 134
neonatos a término con EHI y que sobrevivie-
ron al periodo neonatal, y se analizala evolu-
cién clinica en relacion con el trazado EEG
intercritico que presentaron en el periodo neo-
natal. Se realiz6 un minimo de dos registros
EEG. En 14 casos se evidenci o modificaciones
sobre el primer trazado, y se €eligié solo el
primero para establecer el seguimiento. Todos
loscasosfueron seguidosun minimo de 2 afios.
Laevolucidn neurol 6gicaquedo establecidaen
cinco categorias (normal, alteracion leve, mo-
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deraday muerte posnatal). Resultados. Se ob-
servaron ocho categorias de EEG. En 15 casos
contrazado burst-suppresion, 1 fallecio, 11 ca-
Sos presentaron alteraciones graves y 3 casos
moderadas. En ocho casos con trazado hipoac-
tivoplano, presentaron alteracionesgraves5 pa-
cientes, moderadas 1 y evoluciéon normal 2.
Ocho casos con trazado multifocal presenta-
ron: afectacion grave 1 caso, moderada3, leve
1y normal 3. En26 neonatoscontrazadofocal,
6 evolucionaron con secuelasgraves, 5 mode-
radas, 2 leves y 13 mostraron una evolucion
normal. En 10 casos con EEG de bajo voltaje,
3 casos mostraron secuelas leves y 7 fueron
normales. Trazado identificado, observado en
9 neonatos, evolucionaronnormal excepto2 ca-
sos con secuelas leves. Laevolucion de 4 neo-
natos con actividad de ondas agudas hipervol-
tadas fue normal. Finalmente, de 54 casos con
trazado normal, 7 mostraron secuelas graves-
moderadas, 3 levesy en 44 su evolucion fue
normal. Conclusiones. La presencia de un pa-
tron focal y multifocal impide establecer un
prondstico seguro. Los neonatos con trazados
EEG normales, debajaamplitud, lentificadosy
con ondas agudas hipervoltadas permiten esta-
blecer un buen prondstico evolutivo.

P16. Infartoisquémiconeonatal: territorio
vascular implicado y manifestaciones
neuroldgicas

A. Martinez-Bermejo, M.C. Roche, V.
Lopez-Martin, J. Arcas, A. Tendero, J.
Pérez-Rodriguez

Servicio de Neurologia Infantil. Hospital la Paz.
Madrid.

Objetivo. Presentar los casos detectados en
nuestro hospital desdeel afio 1984 de neonatos
con infarto cerebral isquémico, el territorio
vascular mésfrecuentementeafectado en ellos,
sus manifestaciones clinicas neuroldgicasy los
hallazgos encontrados en su electroencefalo-
grama (EEG) en ese periodo neonatal . Pacien-
tesy métodos. Serevisanlashistoriasde 20 pa-
cientes (18 recién nacidos a término y
2 prematuros de peso inferior a 1.500 g) que
fueron diagnosticados de infarto isquémico en
el periodo neonatal. Se excluyen los casos de
infarto secundarios ameningitis neonatal y los
casos deinfarto venoso y/o hemorrégico. Tras
clasificarlos por etiologiay territorio vascular,
implicado, intentamos ver la correlacion de la
extension del dafio encefélico conlasintomato-
logiaen el periodo agudo y |os hallazgos EEG
en la proximidad del evento. Resultados. Por
orden defrecuencia, |as causas fueron: idiopa
ticaen9 casos(45%), cardiopatiaciandgenaen
8 casos (40%); en casos aislados lo fue la
policitemia, unasepsisgrave, glucogenosistipo
1y, posible, el cesedelatidosfetalesintraparto.
El territorio vascular més habitual fue el dela
arteriacerebral media(ACM), con predominio
de la del lado izquierdo: rama principal en
5 casos, ramaanterior en 4 casos (3 laizquier-
da), ramaposterior en 6 casos (5 laizquierda),
con afectacion de s6lo ramas corticales de esta
tltima en otro caso. En 2 casos los infartos
fueronmuiltiplesy sbloenunodeellosseafectd
al territoriodelaarteriacerebral anterior (ACA).

Territorio frontera fue la zona de infarto en
2 casos, uno frontoparietal izquierdo y otro
parietoccipital bilateral. Laclinicainicial més
habitual fue la crisis neonatal, en un total de
15 pacientes; clinicamenor, como hipotoniao
hipoactividad, se observd en 2 casos y una
deteccion casual en 3 casos. Un EEG focal
(focoirritativo o deondaslentashi pervol tadas)
ylocritico seregistr en 8 pacientes, con dismi-
nucioén del voltajeenalgun caso, EEG hipovol-
tado y/o lentificado del lado afecto se observo
en 2 casos; en 7 casos no hubo alteraciones
mayoresresefiablesy en 3 casosno serealizé o
se hizo €l registro tardiamente. 4 delas5 crisis
EEG fueron registradas ipsilateralmente al te-
rritorio vascular afectado, pero en un caso fue
contralateral. No hemosencontrado unamayor
incidenciadeunouotrotipodealteracionenel
EEG segunlaextension o el territorio del even-
toisguémico. Conclusiones. El bajonimerode
casos deinfarto isquémico neonatal en nuestro
hospital corrobora que es una patologia poco
habitual. Hubo una mayor incidenciade causa
odesconocida, seguidadelacardiopatiaciand-
gena. El territorio mas habitual mente af ectado
esel delaACM, con mésfrecuenciaen el lado
izquierdo. Lasintomatologia que con méas fre-
cuencia alerta es la presentacion de crisis neo-
natales, pero no es raro que sea nuli o pauci
sintomatico. Con los registros EEG bésicos
encontramos alteraciones sugestivas aproxi-
madamente en la mitad de los casos, de las
cuales debemos resefiar la presencia de focali-
dad o un trazado hipovoltado.

P17. Trastorno de déficit de atencién con
hiperactividad e hipomelanosis de [ to

A. Fernandez-Jaén, ®B. Callga-Pérez

Servicio de Neurologia Infantil. *Servicio de
Pediatria. Hospital San Rafael. Madrid.

Objetivos. Mostrar a la hipomelanosis de Ito
como una causa de sindrome disatencional y
describir los hallazgos clinicos y radiol 6gicos
de dos hermanos diagnosticados de trastorno
de déficit de atencion con hiperactividad
(THDA), afectos de hipomelanosis de Ito. Ca-
sos clinicos. Dos hermanos varones de 5y
11 afios, respectivamente, son controlados por
cuadro disatencional y, en menor medida, in-
quietud motriz. Ambos hermanos presentaban
gran déficit atencional que repercutia en su
rendimiento escolar. EI hermano menor mos-
traba también inquietud e impulsividad. En la
exploracion, ambos hermanos mostraban fa-
ciestosca, |abiosgruesos, pelorudoy espeso, y
lesion hipocrémica extensa en tronco, de pre-
dominio derecho, parcheado. Se realiz6 estu-
dio EEG, quemostré trazado normal en ambos.
El estudio genético revel 6 un cariotipo 46XY .
LaRMN cerebral realizadaal nifio de 11 afios
mostraba alteraciones de sefial en sustancia
blanca, locales, en regiones periatriales, sin
extension a la superficie ventricular. Se com-
pleto el estudio mediante val oracion psicomé-
tricay conductual. El nifio de 5 afios presenta
un Cl medio bajo, connivel atencional muy por
debajodelamedia. El hermano mayor presenta
un Cl medio, con dispersion atencional. Con-
clusiones. La hipomelanosis de Ito es un tras-
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torno neurocutaneo asociado frecuentementea
epilepsiay retraso mental. Aportamos dos ca-
sos que reflejan la posibilidad de manifestarse
deformaexclusivacomo un sindrome de défi-
cit de atencion e hiperactividad.

P18. Neurotuberculosis. Afectacion
neurologica con efecto masa

A. Fernandez-Jaén, A.M. Pascual %, J. Alarcon,
E. Alvarez-Fernéndez®, M.J. Gonzélez®

Servicio de Neurologia Infantil. 2Servicio de
Neurocirugia. °Servicio de Anatomia Patoldgica.
¢ Servicio de Pediatria. Hospital San Rafael. Madrid.

Objetivos. Describir un caso infrecuente de
neurotubercul osis en forma de | esion mal &ci-
cafocal con efecto masay aumento detamario
en pocos meses, asi como |os hallazgos clini-
cos, evolutivos, analiticos y radiolégicos de
un paciente con neurotuberculosis. Caso cli-
nico. Pacientede5 afiosdeedad que desdelos
4 afnos presenta crisis parciales complejas re-
fractarias al tratamiento. En un primer estudio
mediante RMN se observa lesion malécica
temporo-parieto-occipital izquierdacon afec-
tacién de ganglios basales y capsula externa.
Angio-RMN normal. RMN cerebral 5 meses
después muestra un aumento de lalesion con
gran efecto masa, captaci 6n intensa con gado-
linio. Seinterviene quirdrgicamente. El estu-
dio anatomopatol 6gico muestra inflamacion
crénica granulomatosa epitel oide en campos
caseificante. Los cultivos para M. tuberculo-
sis, el estudio mediante PCR, ADA en LCR
resultaron negativos. Lanifiapresentd un PPD
negativo (en tratamiento con corticoides). La
madremostré induracion de 20 mmtrasinyec-
cion detuberculina. Se mantuvo el tratamien-
to antiepiléptico y se instaur6 un tratamiento
tubercul ostético. Conclusiones. La infeccion
por M. tuberculosis es una causa infrecuente
de lesion focal extensa en el SNC. El efecto
masa tampoco es un hallazgo habitual en la
neurotuberculosis. Sinembargo, debemosex-
cluir estaposibilidad ante estetipo de hallazgo
clinico o neurorradiol 6gico.

P19. Sindrome de Mohr-Tranebjaerag:
¢éetiologia mitocondrial? Estudio evoluti-
vo de un caso

A. Ferndndez-Jaén, J. Alarcon, J. Arcas®, G.
Fontan®, JA. Garcia®

Servicio de Neurologia Infantil. 2Servicio de
Radiologia. Hospital San Rafael. °Servicio de
Neurologia Infantil. Servicio de Genética. Hospital
La Paz. Madrid.

Objetivos. Incluir el sindrome de Mohr-Tra-
nebjaerg (sindromede sordera-distonia) como
un tipo nuevo de patologia mitocondrial, asi
como describir loshallazgosclinicos, evoluti-
vos, analiticos y radiol 6gicos de un pacientes
con DFN. Casoclinico. Pacientede 12 afiosde
edad controlado desde los 15 meses de edad
por presentar agammaglobulinemialigada al
cromosoma X. A los 2 afios de edad muestra
un estancamiento en el lengugje. El estudio
mediante PEAT refleja la existencia de hi-
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poacusianeurosensorial bilateral severa. Des-
de los 5 afios muestra distonia generalizada
con un empeoramiento progresivo. Hasta la
edad actual ha presentado numerosas tor men-
tas disténicas, precisando diversos ingresos e
instauracion de politerapia espasmolitica.
Diagnéstico genética molecular positivo para
sindrome de sordera-distonia. Tanto |os estu-
diosanaliticosiniciales como losradiol 6gicos
no mostraban ningunaalteracion. Con 11 afios
deedad serealizaun nuevo control analiticoy
radiol 6gico que muestran unacurvade sobre-
carga oral de glucosa patolégica. RMN cere-
bral: atrofia generalizada, alteracion de sefial
bilateral y simétrica en ganglios de la base.
Espectroscopiacerebral normal. Biopsiamus-
cular y estudio de cadena respiratoria mito-
condrial normal PEV normal es; ERG respues-
ta anormal. Conclusiones. El sindrome de
Mohr-Tranebjaerg es un sindrome de proba-
ble etiologiamitocondrial. Resultadelamuta-
cion de la proteina DDP, cuya funciéon es
desconocida. Estaproteinaesmuy similar ala
Tim8p, pertenecienteal espaciointermembra-
namitocondrial.

P20. Neurofibromatosis tipo 1 y angio-
miolipoma renal

G. Cruz-Guerrero, |. Correa-Ruiz, P.
Guerrero-Cabezas, R. Espino-Aguilar, A.
Andrés-Martin, E. Sanchez-Martinez

Servicio de Pediatria. Hospital Universitario de
Valme. Sevilla.

Caso clinico. Nifio de 6 afiosremitido paraestu-
dio por mostrar parestesiasen calcetiny numero-
sas manchas café con leche. De los antecedentes
familiaresdestacaron consanguinidad de20 gra-
do entre los padres, el padre presentaba dos
manchas café con leche y dos tios paternos con
lesionessimilares. Enlaexploracion fisicadesta
cabalapresenciade pecas axilareseinguinaese
incontables manchas café con leche, distribuidas
por toda la superficie corporal, y palpacién en
regi bndorsol umbar derechadenédul o depeque-
fiotamafiodol oroso. Entrel osexdmenescomple-
mentariosdestacélanormalidad del fondodeojo
y la presencia en el examen neurorradiol 6gico
(TAC, RMN) de la formacion gliomatosa en
quiasmaoptico, | esioneshamartomatosasen pro-
tuberanciay quiste perineural de Tarlov en raiz
DI 2.EnECOabdominal seinformédelapresen-
ciadeunaimagen hiperecogénicaen parénquima
renal izquierdo compatibleconangiomiolipoma.
Discusiony conclusiones. Laasociacion deneu-
rofibromatosistipo 1 (NF-1) y angiomiolipoma
renal es excepciona. En la literatura revisada
s6lo encontramosun caso publicado por el depar-
tamento de urologia, servicios de Monte Sinai,
CentroHospitaariodeElmhurst, NuevaY ork, en
el que se asociaNF-1, angiomiolipomay tumor
carcinoide primario de mesenterio. Reciente-
mente, se hapublicado en nuestro pais (Servicio
de Neuropediatriadel Hospital Universitario La
Paz, Madrid) laasociacion de NF-1 e hipoplasia
dearteriacarétidainterna. En nuestro caso desta-
canlacortaedad del paciente, lardpidaevolucion
de la sintomatologia cuténea y los Ilamativos
hallazgos neurorradiol 6gicos junto a la existen-
ciadelalesion rend.
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P21. Quiste aracnoideo supraselar

A. Gonzalez-Meneses, A. Donaire-Pedraza,
M.J. Sanchez-Alvarez, M.L. Anguita, M.
Rufo-Campos

Unidad de Neurologia Infantil. Servicio de
Radiologia. Hospital Infantil Universitario Virgen
del Rocio. Sevilla.

Introduccién y caso clinico. Presentamos el
caso de una paciente de 9 afios seguida en la
Unidad de Neurologia Infantil del Hospital
Universitario Virgen del Rocio de Sevilla, por
crisis convulsivas, y que presenta una imagen
en TACy RMN compatible con quiste aracnoi-
deo supraselar. Presentacion del caso. Nifia de
9 afios con antecedentes personales de parto
pretérmino (6.° mes), microsoma (1.200 g),
sepsis neonatal y comunicaciones interventri-
cular e interauricular transitorias y obesidad
desde los dos afios de edad. Paroxismos de
mirada fija con movimientos ocasionales de
estremeci miento desdelos 3 afios, 15-20 veces
al dia casi diariamente, sin respuestainicia a
valproato. Actualmentemuestraun|everetraso
del hablay respuestas anémalas a las pregun-
tas, crisis ocasionales de caida a suelo con
clonias del hemicuerpo derecho de pocos se-
gundos de duracién. Estrabismo convergente
no paralitico con déficit refractivo, hipertelo-
rismo, raiz nasal anchay paladar ojival. Hipo-
tonia global e hiperextensibilidad, reflejos
muscul aresprofundosapagados, y plantaresen
extension. También presenta una moderada
pérdidade fuerzaen miembrosizquierdos, co-
ordinaciony marchanormales. Tallay perime-
tro craneal normales. Crisis bien controladas
con Lamictal. EEG con foco lento temporal
posterior derecho en ocasiones, con controles
normales. En la TAC y RMN se aprecia una
formaci6n quisticaanivel supraselar que com-
prime el mesencéfaloy lo desplaza haciaatras,
de 1,5 cm de diametro aproximado que ha
crecido levemente de tamarfio en los controles
sucesivos. Conclusiones. Los quistes aracnoi-
deos supraselares son infrecuentes hallazgos
de las técnicas de neuroimagen. No se ha de-
mostrado unabuenacorrelacion entrelascrisis
y lapresencialamalformacién, ni de su exére-
sisquirdrgicacon un mejor control critico. Un
gran aumento de tamafio o hipertension intra-
craneal son lasprincipalesindicacionesquirdr-
gicas. Nuestra paciente esta siendo controlada
por neurocirugia ante la posibilidad de una
intervencion.

P22. SindromedeAngelman. Estudioana-
litico de ocho casos

A. Gonzdlez-Meneses, D.|. Martos, L.
Ruiz del Portal, R. Candau, M. Rufo-Campos,
A. Correa, G. Rodriguez-Criado, M.T.
Vargas, M.C. Fernandez-Novoa, M. Nieto-
Barrera

Seccion de Neuropediatria y Unidad de
Dismorfologia. Hospital Infantil Universitario
Virgen del Rocio. Unidad de Genética. Hospital
Universitario Virgen Macarena. Sevilla.

Objetivos. Se presentan 8 casos de sindrome
de Angelman diagnosticados clinicay genéti-
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camente en las consultas de neuropediatria,
analizando fenotipo y genotipo. Material y
métodos. Se estudiaron retrospectivamente
68 variablesclinicasen 8 pacientesdiagnosti-
cados de sindrome de Angelman segln los
criterios clinicos de consenso. Refrendado
por unadelecion enlaregion 15q11-13 detec-
tada por hibridacion in situ con fluoresceina
(FISH) en 7 deellos (uno delos cuales presen-
taba unainversién anivel de la heterocroma-
tinaconstitutivade uno deloscromosomas9),
y por reaccion en cadena de la polimerasa
(PCR) de metilacién en un caso. Se valoré el
desarrollo psiconeurol dgico, las crisis epilép-
ticas (EEGy clinica) y laneuroimagen (TAC,
RMN). No estan incluidos aquellos con clini-
casugestiva, pero con estudios genéticos nor-
males. Resultados. 4 pacientes son varonesy
4 mujeres con edades entre los 7,3 y los
20,1 afios; 2 pacientes padecen retraso psico-
motor profundo, 4 severo y 2 medio. Todos
presentan crisisepilépticasconun patron EEG
basal lento sugestivo en 8 y un EEG de
punta-onda lenta similar al del sindrome de
L ennox-Gastaut en 4 pacientes. Clinicamente
destaca la ausencia casi total del lenguaje y
episodios de risa inmotivada, deambulacién
mediaalos 2,7 afosy estudios de neuroima-
gen sin anomalias significativas. El paciente
diagnosticado por PCR presenta una clinica
mas leve. Conclusiones. El diagndstico del
sindrome de Angelman se formula clinica-
mente y se confirma genéticamente, y es la
prueba de FISH la mas positiva con frecuen-
cia. El EEG esunaimportante ayudadiagnos-
ticapreliminar. Los casos con fenotipo clinico
pero prueba genética negativa son de dificil
ubicacion.

P23. Tumores de los plexos coroideos.
Revision de cinco casos

|. Pintor-Trevejo, M. Castro, M. Floriach, F.
Alonso-Frech, J. Hinojosa, F. Mateos

Servicio de Neuropediatria. Hospital 12 de Octubre.
Madrid.

Introduccion. Lostumoresdelosplexoscoroi-
deos son neoplasias poco frecuentes que ocu-
rren principalmente en laprimerainfancia. Su
localizacion més habitual son los ventriculos
laterales. Se presentan como macrocefalia,
acompafiadao no deotrosdatosde hipertension
intracraneal y se asocian a hidrocefalia en el
momento del diagndstico. Objetivos. Analizar
la forma de comienzo de los tumores de los
plexos coroideos en la infancia. Pacientes y
métodos. Revisamos los casos de tumores de
|os plexos coroideos diagnosticados en el Ser-
vicio de Neurologiay Neurocirugia Pediatrica
durante el periodo comprendido entre 1984 y
1999. Resultados. Se revisaron 5 casos (3 ni-
flosy 2 nifas), con edades comprendidasentre
los 2 mesesy medio y los 20 meses. Laforma
de presentacion clinica fue de hipertension
intracraneal (vOmitos, alteraciones del carac-
ter, trastorno de lamarcha, pardlisis del 60 par
unilateral o bilateral) en 3 casos, macrocefalia
en 1 caso y retraso motor en otro. Todos los
pacientes fueron estudiados por TAC y/o RM.
Se localizaron en los ventriculos laterales en
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todosloscasos. Lahidrocefaliaestabapresente
en cuatro de los cinco pacientes. La reseccién
quirurgicafuecompletaen4 casoseincomple-
taen 1. El diagndstico anatomopatol dgico fue
papiloma de | os plexos coroideos en 4 casos y
carcinomadelosplexoscoroideosen otro caso.
Dos pacientes fallecieron en el postoperatorio
inmediato y el resto, con una media de segui-
miento de 4,3 afios, 2 permanecen asintomati-
COs y uno presenta una leve paresia en MII.
Conclusiones. 1. La mayoria de los tumores
de los plexos coroideos ocurren en los dos
primeros afios de lavida. 2. Lamacrocefalia,
formade presentacion clésicadelostumoresde
|osplexoscoroideos, no siempreaparece, COmo
ocurrid en tres de nuestros cinco casos. 3. Los
tumores de | os plexos coroi deos pueden debu-
tar como un cuadro de hipertension intracra-
neal aguda sin macrocefalia previa.

P24. Estadonoconvulsivopar cial complego
y cromosoma 20 en anillo. A propdésito de
un caso

A. Garcia-Pérez, J. Pargja-Grande, L.
Izquierdo-L 6pez, B. Bonet-Serra, M. Bueno-
Campafia

Fundacion Hospital Alcorcon. Madrid.

Introduccion. El estado epiléptico parcial com-
plejo (EEPC) es extrafio en lanifiez y suele ser
deetiologiaimprecisa(salvo en encefalitis). Se
caracteriza por distintos grados de alteracion
delaconcienciay/o comportamiento anormal,
junto aunaactividad paroxistica casi continua
en el EEG, que inicialmente puede ser focal
peroal evolucionar sehacedifusay dificilmen-
te diferenciable del estado de ausencia. El cro-
mosoma 20 en anillo es también un defecto
cromosomico extrafio y laepilepsiaconstituye
su rasgo clinico principal. Se han descrito sus
caracteristicas electroencefalogréficas, orien-
tativas en el diagnostico dentro de los
EEPC: 1. Descargassincronas de ondaslentas
deelevado voltajecon o sin puntasacompafian-
tes, predominantementeenreasfrontales; 2. A
veces con cambiosen lafrecuenciacadavarios
segundos; 3. Actividad continuadurantelargo
tiempo,y 4. Difusionrépidahaciéndosegene-
ralizada. Clinicamente, esta actividad epilépti-
ca se corresponde con frecuentes estados con-
fusionales prolongados de minutos a horas e
incluso dias, a veces con componente motor
breve (automatismos, movimientos versivos,
mioclonias), y convulsiones generalizadas en
algunos casos; y suele ser refractaria a los
antiepilépticos. En los pacientes afectados la
disfuncion intelectual se correlaciona con el
porcentajedecromosomas 20 enanillo, perono
asi laseveridad y refractariedad delaactividad
critica. Caso clinico. Paciente de 13 afiosremi-
tida desde el centro de salud mental por inma-
durez, despistesy ciertas veces con respuestas
inapropiadas. Laexploracion neurol 6gica con
hiperventilacién fue normal, el CI:70 por Ma-
trices Raven y la puntuacion en el cuestionario
dehiperactividad deConners>+2DE. Seleprac-
tica EEG que muestra descargas continuas ge-
neralizadas de predominio frontal, de ondas
|entas hipervoltadas alternando con complejos
de punta-onda. Tras dos intentos fallidos con

fenitoinay acido valproicoiv laactividad epi-
|éptica cedi6 con clonacepan iv. Sele instaura
tratamiento oral con &cido valproicoy Tegretol
manteniendo descargas bifrontalesy sincronas
de ondas agudasy compl €j os punta-onda muy
frecuentes. El cambio acarbamacepinay viga-
batrina empeor6 la situacion, por 1o quefinal-
mente sedejacon &cido val proicoy topiramato.
LaRM cerebral fuenormal, y dadalagravedad
delasdescargas, sele practico estudio metabd-
lico con aminoécidos, &cidos organicos, estu-
dio de LCR con bandas, oligoclonales y anti-
cuerpos antisarampion, y un primer cariotipo
con estudio de 15 metafases que fue normal.
Finalmente, un segundo estudio genético de
58 metafases mostré en seis de ellas el cromo-
soma 20 en anillo (10%). Actualmente, la acti-
vidad epileptiformeesmasintermitentey foca-
lizada anivel frontal, aunque todavia bastante
activa, y clinicamente han desaparecidos los
despistes. Una psicometria reciente por matri-
ces de Raven ha mostrado un Cl de 90.

P25. Apraxia oculomotora congénita.
Presentacion de cuatro casos

JM. Ramos-Fernandez, F.M. Oliete-Garcia,
A. Manquillo-Esteban, M.T. de Santos-
Moreno, A. Barrio-Nicolas

Centro Neurolégico Infantil. Madrid.

Introduccion. Laapraxiaoculomotoracongé-
nita (AOC) es unadisfuncion del movimiento
conjugado ocular que imposibilita el movi-
miento sacadico voluntario, generalmenteenel
plano horizontal, que el nifio aprende a com-
pensar mediante giro cefélico. Se han descrito
anomalias neuroanatémicas asociadas y es un
signo presente en enfermedadesgenéticascomo
la enfermedad de Gaucher y el sindrome Jou-
bert. Se han analizado casos familiares aunque
la mayoria de los descritos son esporéadicos.
Objetivos. Describir laevoluciony laspeculia-
ridadesde4 casosde AOC paraaportar conoci-
mientos de nuestra experiencia en esta extrafa
entidad. Casos clinicos. Estudio descriptivo de
casos clinicos y evaluacion retrospectiva de la
evolucion, sexo, historia perinatal, edad en el
momento del diagndstico, tiempo de segui-
miento, alteraciones neuroanatdmicas por es-
tudio de RM, desarrollo psicomotor e integra-
cion escolar y social conseguida. Resultados.
Se trata de 4 pacientes, 3 varones y 1 mujer,
nacidos a término (2 partos eutdcicos, 1 cesa-
reay 1 parto prolongado). Fueron diagnostica-
dosalos 2 afios, 5 meses, 4 mesesy 13 meses,
respectivamente. El caso 1 con diagnéstico de
sindrome de Wieddemann-Beckwith (SWB) e
hipoglucemia neonatal precoz. El tiempo de
seguimiento minimo fue de 4 afios. La RM
cerebral fue normal en los casos 2, 3y 4,y
mostrabaunamoderadaventriculomegaliatri-
ventricular junto aatrofiacértico-subcortical y
pontinaenel caso 1. Laevolucidondelaapraxia
ocular fue hacia la mejoria, si bien no hubo
recuperaci 6n compl etaen ninguno deloscasos
seguidos. El desarrollo neurol 6gico fuenormal
en2 casos(2y 3), algo retrasado en 1 caso con
marchaliberadaalos 17 meses (caso 4) (estos
nifiosfueron escolarizadosnormalmente) y re-
traso franco en el caso 1 (SWB) en que fue
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preciso escolarizacion especial. El desarrollo
del lenguaj e fue préacticamentenormal en 2 ca-
sos(2y 3) y retrasado en el caso 1. El caso 4, a
laedad de 6 afiosmostrabadislaiasmiltiplesy
dispraxias manipulativas. Conclusiones. Los
casos con AOC aisladay sin alteraciones en la
neuroi magen tienen unaevolucion neurol égica
favorabley permiten al nifio realizar unavida
normal. En el caso del SWB laevolucionfuela
esperadaparaeste sindrome. Entodos|oscasos
laapraxiaocular mejoré con el tiempo compor-
tandose como un trastorno madurativo.

P26. Pardlisisrecurrente del |11 par

S.Herndndez-Muela, M. Aleu Pérez-Gramunt,
JC. Alba-Marin, V. Martinez-Sanjuan

Servicio de Neuropediatria. Seccion de Neuropediatria.
Servicio de Radiodiagnéstico. Hospital General
Universitario de Valencia. Valencia.

Objetivo. Aportamosun caso de paralisisrecu-
rrente del |11 par, revisando lo descrito en la
literatura, paraincidir en su sospechaclinicay
diagndstico de certeza. Introduccién. En la
literatura se describe, frecuentemente, la para-
lisis recurrente del V par como una entidad
benigna, de curso fluctuante y etiopatogenia
probablemente inmunitaria, mas frecuente en
nifias, indolora, unilateral y de duracion varia-
ble. Nosotros aportamos un caso de pardlisis
recurrente del |11 par, de no tan frecuente des-
cripcion, cuestionandonossi su origen, fisiopa-
tologia, clinicay prondstico son anadlogosalos
descritos en los casos referidos a Vi par. Caso
clinico. Nifiaremitidaalos4 afiosdeedad, tras
haber presentado dosepisodiosde ptosispal pe-
bral recurrentes coincidentes con IRS, el pri-
mero a los 9 meses de edad. Antecedentes:
embarazo atérmino sin patologia. Parto eutoci-
co no instrumentado. Peso neonatal 3.000 g;
Apgar 9/10. Desarrollo psicomotor normal.
Antecedentes familiares: padre migrafia. Ex-
ploracionfisica: peso, tallay PC en p50. Explo-
racion por aparatos normal. Pardlisis Il par
derecho: ptosis, exoforiay midriasis con res-
puestalentaalaacomodaciony laluz. Resto de
parescraneal esy exploracion neurol 6gicanor-
mal. Exploraciones complementarias-analiti-
ca: hemogramay bioquimica normales. Sero-
logia: virus neurol6gicos negativos. Estudio
oftalmoldgico y ORL: normal. RM cerebral y
angio-RM, normales. Electrofisiologia: EMG
normal . Evolucién: hapresentado cinco episo-
dios de pardlisis, asociados cuatro de ellos a
IRSYy el tltimo acefalea, que seresolvieron de
forma espontanea. Conclusion. Se expone el
caso clinico, suevolucién, estudio, diagnostico
diferencial y el diagnostico de certeza.

P27. Distrofia mioténica de Steinert con-
génita
M.J. Sanchez-Alvarez, A. Gonzd ez-Meneses,

L. Ruiz del Portal, M. Rufo-Campos, G.
Rodriguez-Criado

Unidad de Neuropediatria. Hospital Infantil
Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivos. Revisar los aspectos clinicos de
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esta enfermedad. Casos clinicos. Desarrollar
dos casos, diagnosti cados en nuestro servicio,
genéticamentey comparar nuestros datos con
labibliografia. Caso 1. Mujer nacida atérmi-
no, diagnosticadaalos4 afiosde edad, normo-
soma, amenaza de parto prematuro, cesarea
por sufrimientofetal, hipotoniadificultad suc-
cion y deglucién como caracteristicas del pe-
riodo neonatal . Actualmente microcefalia, re-
traso madurativo, hipotoniaaxial e hipertonia
distal, pies zambos. En el EMG presenta des-
cargasmioténicasy enlaRMN atrofiacortical
y dilatacion ventricular. Caso 2. Diagnostica-
do perinatalmente, con madre asintomaética
portadoradel gen delaES, conuntio materno
sintomético. Setratade unahembrapretérmi-
no, normosoma, embarazo con escasos movi-
mientos perceptivos, cesarea por sufrimiento
fetal, polihidramniosy reanimaci6n ensalade
partos. Ausencia de escasez de movimientos,
cefalohematomas, labio superior enV inverti-
da, hipoplasia de temporales, cataratas, hipo-
tonia generalizada con fendmeno mioténico
en las 24 primeras horas de vida. En el EMG
potencial es de accion de unidad motora poli-
fasicos. Es éxitus a los 2 meses de vida por
fallo multiorganico secundario a neumonia,
tan s6lo permaneci6 extubada 11 dias. Con-
clusiones. La herencia es anticipatoria, en el
94% de los pacientes lamadre eslaque trans-
mite la enfermedad. Es poco caracteristico
encontrar fendbmeno mioténico antes de los
5 afios de edad, aungue en nuestro primer caso
esta presente en el periodo de recién nacido.
Las alteraciones del EMG son extrafias en el
nifio, no suelen aparecer hastalos 12-18 me-
ses. En nuestro caso 2 ya estéan presentes en el
periodo delactante. Actualmente sedescriben
atrofia cerebral y dilatacion ventricular en la
neuroi magen de estos pacientes. Laevolucion
delaformacongénitagraveeshacialamuerte
enlosprimeros meses, |0s que sobreviven tras
unamejoriaevolucionan aunaformagrave a
partir de los 2-3 afios.

P28. Quistes aracnoideos primarios
simples

M.J. Sanchez-Alvarez, M. Rufo-Campos

Unidad de Neuropediatria. Hospital Infantil Virgen
del Rocio. Sevilla.

Objetivos. Revisar |os aspectos clinicos de los
pacientes diagnosticados de esta patologia y
compararlos con la bibliografia. Pacientes y
métodos. Se han recogido un total de 16 pa-
cientes afectados de quistes aracnoideos pri-
marios simples. De 32 variables analizadas,
se harealizado un estudio estadistico de dife-
rentesresultados mediante el programaRSI G-
MA de bioestadistica médica. Resultados. El
75% son varones. Las edades estaban com-
prendidas entre recién nacidos y nifios de
12 afios. El partofuepor ceséreaenel 25%. La
clinicapor laqueseiniciael estudioy donde
se diagnostico el quiste fue en un 31,25%
macrocefalia, el 25% por crisisconvulsivas, el
18,75%retraso psicomotor, el 6,25% por cefa-
leas, y el 18,75% fueron descubiertos casual-
mente. El 37,5% presentaron crisis convulsi-
vas en su evolucion posterior. El 31,25%
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tuvieron un EEG patol6gico. Lalocalizacion
mas frecuente fue supraselar (87,5%) y fue el
|6bulo temporal izquierdo (37,5%) el mas
afectado. Las anomalia més frecuentemente
asociada fue la agenesia del cuerpo calloso
(18,75%). El 18,75% fue intervenido de una
derivacion quistoperitoneal y el 31,25% reci-
bi6 tratamiento antiepiléptico. Conclusiones.
El diagndstico de quiste aracnoideo se ha
hecho maés frecuente desde el empleo de los
nuevos estudios de diagndstico por imagen.
Son mas usuales en varones, y la clinica de
presentacion habitual suele ser lapresenciade
microcefalia. Aunque las convulsiones son
poco frecuentes en nuestra serie el 37,5%
presentaron algun tipo de crisis. Lalocaliza-
cion méasfrecuente eslasupratentorial tempo-
ral izquierda. No es necesarialaintervencion
quirdrgicasino es que aparecen complicacio-
nes como crecimiento del quiste o rupturadel
mismo.

P29. Revision epidemioldgica, clinica,
diagnostica y terapéutica del sindromede
Guillain-Barré

M.J. Sanchez-Alvarez, S. Camacho-Lobillo,
M. Nieto-Barrera

Servicio de Neuropediatria. Hospital Infantil.
Hospitales Universitarios. Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivos. Revisar los aspectos epidemiol 6gi-
cos, clinicos, diagnosticos, y terapéuticos y
compararlos con los datos bibliograficos ac-
tuales. Pacientes y métodos. Se han revisado
27 casos de esta entidad diagnosticados du-
rante un periodo de 15 afios. Se han recogido
20 variables y se han analizado mediante un
programa bioestadistico. Resultados. El 44%
fueron mujeres, laedad mediade presentaci 6n
fue5,4 afios. En el 62,4% presentaron antece-
dentesdeinfeccion. El tiempo medio desdela
infeccion hasta la presentacion de la clinica
fuede 15,2 dias. El periodo deinvasién medio
fuede 12,44 dias. El periodo de estado medio
fue de 8,3 dias. Lalocalizacién inicial fue en
el 81,4% en MMII, En el 92% la progresion
fue caudo cefélica. La progresion se limit6 a
miembrosinferioresenun40%Yy hubo afecta-
cion bulbar en el 22,2%. Los sintoma encon-
trados con mas frecuenciafueron laimpoten-
ciafuncional 96,2%, lasalteracionessensitivas
26%, la afectacion bulbar 40%, la afectacion
del sistema nervioso auténomo 25,9%. El 8%
se presentaron como forma clinica de Miller
Fisher. Enlaexploracion el 100% tuvo dismi-
nucion de los RMP, 29,6% pal paci6n muscu-
lar dolorosa, 25,9% dermografismo. El tiem-
po de recuperacion fue de media 97 dias. En
todos los casos en los que se realiz6 puncion
lumbar se encontr6 disociacion albimino-ci-
toldgica. Enel EMGrealizado seencontré una
neuropatia sensitivo motora desmielinizante
aguda. El tratamiento instaurado varié segin
el afio dediagn6stico no habiéndoseencontra-
do diferencias en cuanto ala evolucion tanto
en el tipo de medicamento empleado como en
el periodo evolutivo en que se instauré. Con-
clusiones. Laafectacion sensitivafuefrecuen-
te. Solo el 18% de los casos se ingresd en
UCI-P, aunque en el 40% hubo afectacion

683



XXVII REUNIONANUAL DELA SENP

bulbar siendo los oculomotores |os mas afec-
tados. Securaron sin secuelaslamayoriaenun
periodo de tiempo largo, uno de | os pacientes
presento encefal opatia secundariaa PCR, dos
de ellos se cronificaron y un caso recidivo.

P30. Ataxia de inicio brusco en la
infanciacomoexpresion deun melanoma
leptomeningeo

A.Gonzélez-Meneses, M. Rufo-Campos, J.D.
L 6pez-Castilla, J.A. Soult-Rubio, M. Mufioz-
Séez, F. Diaz-Fernandez

Hospital Infantil Universitario Virgen del Rocio.
Sevilla.

Introduccion. El melanoma leptomeningeo es
uno de los tumores mas extrafios en nifios, con
una incidencia menor del 1%. So6lo unos 50
casos probados por autopsiahan sido descritos
traslaprimeradescripciéndeVirchow en 1859.
Aportamos el caso de un nifio afectado de un
melanomaleptomeningeo que debutd deforma
brusca con una ataxia aguda. Caso clinico.
Varén de 7 afios de edad, que tres dias antes de
su ingreso presentd de formabruscatrastornos
en lamarcha, aumento de la base de sustenta-
cion, lateralizacion atéxicahacialaizquierday
disartria. Dos meses antes, presento un episo-
dio de cefaleas matinales, fotofobia, debilidad
de miembrosy vomitos, siendo diagnosticado
dehipertensiénintracraneal benignay migrafia
compleja. El examen neurol 6gico muestradis-
minucion delosmovimientosocularesvertica-
les, pupilas que reaccionan alaluz en posicién
media, signo de Froment, paresia de miembro
superior izquierdo, aumento de la base de sus-
tentacién, signo de Romberg positivo, reflejos
musculares profundos presentes, exaltados, y
Babinski positivo. LaTAC craneal mostré una
moderadadilatacion del sistemaventricular sin
lesién ocupante de espacio. La RMN puso en
evidencia un edema cerebral. Seinstauratera-
pia antiedema, mejorando la sintomatologiay
desapareciendo el edema en la neuroimagen.
Se realiza un estudio del LCR donde no se
encuentran células neoplésicas. A los 11 dias,
iniciaun estado de mal epiléptico, y seingresa
en laUnidad de Cuidados Intensivos Pediétri-
ca Una TAC craneal muestra una marcada
dilatacion del sistemaventricular, por lo quese
instaura un shunt externo. ContinGia con crisis
parciales complejas y pérdida progresiva de
conciencia. Se propone biopsiacerebral que es
rechazada por los padres. El paciente fallece
dos meses mastarde. El examen macroscopico
post mortem mostré una pigmentacion enne-
grecida en duramadre y parénquima cerebral.
El examen histolégico revel6 un melanoma
maligno tipico con expansion a los espacios
subaracnoideos de células tumorales einfiltra-
ciondel espaciodeVirchow-Robin. Conclusio-
nes. Pensamos que setratade un caso excepcio-
nal por lararezade la naturalezatumoral, con
un curso fatal, y por la dificultad diagndstica
cuando no existen lesiones cutaneas (melano-
sis neurocuténea). El diagndstico se complica
cuando, como en el presente caso, |os métodos
de diagndstico por imagen no muestran lesién
ocupantedeespacio, y no seencuentran células
tumorales en el LCR.
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P31. Alteracion displasica quistica en el
sindrome de Aicardi

D. Martos-Martinez, M.J. Carbonero-Cdlis,
M. Fernéndez-Elias, M. Rufo-Campos

Servicio de Neuropediatria. H.I.U. Virgen del Rocio.
Sevilla.

Introduccion. Los quistes de los plexos coroi-
deos son generalmente pequefiosy un hallazgo
relativamente comun en las necropsias, siendo
excepcional que muestre algun tipo de sinto-
mas. Se presenta uno de estos casos que se
inicié conhidrocefaliay unsindromedeAicar-
di. Caso clinico. Recién nacida de primera
gestacion a término, que cursa sin patologia.
Peso al nacer de 2.000 g. Desarrollo psicomo-
tor normal hastasu ingreso. A lostres meses es
estudiada por aumento progresivo del perime-
tro cefalico. Examen neurol gico: macrocefa-
lia, fontanelas amplias, no hipertensas, con
dehiscencia de suturas y aumento de la red
venosa epicraneal. Reflejos musculares pro-
fundos vivos. Sostén cefédlico, sonrisa afectiva
y persecucion ocular. Pruebas complementa-
rias: ecografiacerebral que muestraunadilata-
cionventricular derechacon unaimagen sospe-
chosadecoaguloensuinterior, tercer ventriculo
grandey elevado, hipoplasiade cuerpo calloso
e hidrocefalia asimétrica. TAC craneal: hidro-
cefaliaasimétricay agenesiadel cuerpo callo-
s0. RMN cerebral: hidrocefalia asimétrica. Po-
sible proceso expansivo en el ventriculo lateral
derecho. Hipoplasia del cuerpo calloso. Estu-
dio oftalmolégico: cicatrices retinianas y en
coroides. La escintigrafia de los plexos coroi-
deosresult normal. Cariotipo: 46 XX. Evolu-
cion. A los cuatro meses presenta espasmos en
flexiény untrazado hipsarritmico que estrata-
do inicialmente con vigabatrina. Al mes si-
guiente se interviene quirargicamente, extir-
pandoseunamasaintraventricul ar queobstruye
el agujero de Monro, y cuyo estudio anatomo-
patol 6gi codemostré un quistesimpledeplexos
coroideos. Actualmente, con 4 afios, presenta
crisis parciales, retraso psicomotor y un déficit
motor izquierdo. EnlaTACy RMN apareceun
agrandamiento asimétrico de los ventriculos
laterales. Conclusiones. El sindromedeAicardi
esuntrastornodominanteligadoa cromosoma
X, caracterizado por la presencia de cuerpo
calloso, espasmos infantiles, retraso psicomo-
tor, anomaliasvertebralesy lagunascoriorreti-
nianas. No son excepcionales las alteraciones
displésicas, que cuando son marcadas pueden
retrasar el diagnéstico del sindrome.

P32. Sindrome de Parry-Romberg con
epilepsiaasociada: descripcion deun caso

D. Martos-Martinez, M.J. Sanchez, L.
Ruiz del Portal, R. Candau, A. Correa, M.
Nieto
Servicio de Neuropediatria. H.I.U. Virgen del Rocio.
Sevilla.

Objetivo. Se muestra un caso de sindrome de
Parry-Romberg (hemiatrofiafacial progresiva)
asociado alesiones cerebralesy sintomas neu-
rol6gicos, paraconocer, dadalaextremarareza
de la enfermedad, los hallazgos clinicos y los

examenes complementarios, tanto funcionales
(EEG, SPECT) comoestructurales(TAC, RMN)
guellevan al diagnéstico. Caso clinico. Anam-
nesis y exploracion de un varén de 6 afios de
edad que desde los 2 afios presenta crisis par-
cialesmotorasqueafectan a miembro superior
derecho (M SD) con pardlisis posterior del mis-
mo. A lavez aparecen trastornos de conducta
del tipo de hiperactividad y agresividad. A los
3 afosestas crisis se hemigeneralizan secunda-
riamente de forma prolongada, dando lugar a
un estado de mal unilateral, y se produce una
paresiaderechaposterior. También, desdelos2
afos, apareceunalesionlineal enregionfrontal
izquierda, que se extiende por canto interno
hasta el ala nasal. La piel esta deprimida y
pigmentadaanivel frontal y acrémicay brillan-
te en ala nasal. Exdmenes complementarios.
Analiticabésica, amoniemia, carnitina, serolo-
giade Borrelia, ANA y fondo de ojo normal.
Biopsiacutanea: esclerodermialocalizada. EEG
normales. La TAC craneal muestra higroma o
hematoma subdural crénico de la convexidad
izquierda. RMN: imagen hipertensa parietoc-
cipital izquierdaque podria corresponder aun
higroma postraumético. Evolucién. A los 3
anos seinterviene quirdrgicamentedelalesion
interpretadacomo higroma. Posteriormentere-
aparecen crisis similares. En la TAC se obser-
van calcificaciones parietoccipitales izquier-
dasy en RMN atrofia de hemisferio izquierdo
de predominio occipital. La angio-RMN fue
normal. En SPECT cerebral marcada hipoper-
fusién temporal izquierda. Conclusiones. El
sindrome de Parry-Romberg se asocia alesio-
nes cerebrales ipsilaterales y manifestaciones
neurol dgicas. Actualmente se sugiere que este
sindrome podria ser incluido dentro de las
enfermedadesneurocutaneas, cuyo sustrato neu-
rolégico consistiria en una alteracion de la
vascularizacion cerebral, existiendo diferentes
hipétesis etiol 6gicas (malformacion vascular,
inmunol6gica, traumética, alteraciones vaso-
motoras, hereditaria, virus lento).

P33. Enfermedad de Niemann Pick C

L. Martos-Martinez, L. Ruiz del Portal, F.
Gayoso, M. Pérez, E. Plaza, M. Nieto

Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivos. La enfermedad de Niemann Pick
tipo C es una enfermedad neuroviscera de
depdsito de lipidos que se hereda con carécter
autosémico recesivo. El acimulo lipidico a
nivel lisosomal esde colesterol no esterificado,
a causa de las lipoproteinas de baja densidad,
gueprovocan un almacenamiento de col esterol
no esterificado en los lisosomas debido a una
falta de estimulacion de la aciltransferasa CoA
del colesterol, quelo esterifica. Se expresa por
diferentes fenotipos. Presentamos un caso y
consideramos la bibliografia para posibilida-
des terapéuticas. Caso clinico. Cuadro de sin-
dromeregresivo que debutaalos 12 mesescon
antecedentes de ictericia col ostética neonatal .
Loencuadramosen unaformaintermediaentre
la neonatal y lajuvenil que debuta en la edad
escolar. Laclinica hasido de regresion rapida
motora e intelectiva con aparicion tardia de
miocloniasy actualmente sindrome piramidal,
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oftalmoplejia, desconexion inconstante del
medio y dificultades respiratorias y para la
alimentacion. Enel estudiodelinfocitosvacuo-
ladosy de médula dsea aparecen |os linfocitos
e histiocitos cargados de vacuolas lipidicas en
¢l citoplasma. El estudiorealizado en el Institu-
to de Bioguimica de Barcelona, revela una
severaperturbacion del metabolismodel coles-
terol, con déficit parcial de esfingomielinasa.
El estudio genético para intentar detectar la
mutacion cartografiada en el cromosoma
18g11-g12 esta en curso. Resultados. No he-
mosiniciado tratamiento con dictaconlovasta-
tinani con el dimetilsulfoxido tras considerar
|os estudios desal entadores publicados, yaque
actuaria mejorando la actividad de la esfingo-
mielinasay estariamasindicado en lostipos A
y B, y mejoraria solamente | os nivel es plasmé-
ticosy hepéticos. Nuestro caso ha cursado con
cifras de colesterol plasmético siempre en los
limites normales, y nos hemos limitado areali-
zar controles y dieta. No hemos practicado
biopsia hepatica. Conclusiones. Se haplantea-
do por algunos autores suecoslaposibilidad de
queunaproteinaproducidapor el gen mutante,
similar a las integradas en la homeostasis y
regulaciéon del colesterol tales como la
3-hidroxi-3 metilglutaril-coenzimaA y recien-
temente se haestablecido un defecto peroxiso-
mal junto a la afectacion lisosomal, lo que se
entiende por la ya conocida relacion entre los
peroxisomasy lahomeostasisdel colesterol. La
répidaevoluciéndel cuadroy cursar concifras
normales de colesterol plasmético, la edad de
presentaciondel cuadroy delasmiocloniasson
algunas caracteristicas atipicas.

P34. Heterogeneidad clinica del complgjo
dela esclerosis tuberosa

L. Martos-Martinez, L. Ruiz ddl Portal, M.
Rufo-Campos, R. Candau, A. Correa, M.
Nieto

Seccién de Neuropediatria. Hospital infantil Virgen
del Rocio. Sevilla.

Objetivos. Presentar dos casos de sindromes
neurocutaneos atipicos con caracteristicas de
esclerosis tuberosa seglin los criterios diagnés-
ticosdeGémezy Roachy anomaliasvasculares
més caracteristicas de otros sindromes funda-
mentalmente | os que presentan |esiones angio-
matosas. Casos clinicos. Caso 1. Una adoles-
centediagnosticadadecomplejodelaesclerosis
tuberosa (CET) con lesiones dérmicas caracte-
risticas del tipo de angiofibromas, manchas
acrémicas, tuberes corticales y nédulos sube-
pendimarios. También presentabacrisisepilép-
ticas diversas con predominio de las unilatera-
les y un retraso mental profundo junto a un
déficit motor izquierdo. Seaprecian, enlaneu-
roimagen, lesionesdetuber del tipo gyral core,
losnédul ossubependimarioscal cificados, quis-
tesaracnoideos. Nosllamalaatencionlaslesio-
nesdel hemisferio derecho condisgenesiadela
totalidad del hemisferioy lascalcificacionesen
laregion occipital querecuerdan aun angioma
leptomeningeo. Estaimagen, a principio, nos
hizo pensar en las alteraciones vasculares de
tipo aneurismético o disgenesia de vasos cere-
brales raramente descritos en éste complejo
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sindrémico. Caso 2. Pacientedesexofemenino
diagnosticadadefibromatosisencefal ocraneo-
cuténea con caracteristicas clinicas mixtas con
angiofibromas faciales, placa fibrosa frontal,
neurofibroma en mentén y, manchas acromi-
cas. Asimismo presenta crisis epilépticasy dé-
ficit motor unilaterales. En la neuroimagen, se
aprecian lesiones caracteristicas de CET y le-
siones compatibles con angioma leptomenin-
geo. Laangiorresonanciano aportadatos defi-
nitivos, aunque muestra alteraciones en lared
vascular cerebral, peronohemosqueridoreali-
zar arteriografia. Conclusiones. Presentamos
doscasosconlesionesdehamartomatosis, cuyo
mecanismo de produccion se realiza mediante
alteracion del gen inhibidor del crecimiento
tumoral. Todos siguen unaHAD vy las caracte-
risticas de unamalformacion vascular del mis-
mo tipo que ladel sindrome de Sturge-Weber,
anomal iavascular congénitano hereditaria. En
ocasiones, ciertos casos en los que participan
diferentes hojas embrionarias, como el ecto-
dermo y mesodermo de estos casos. La seme-
janzaal angiomaleptomeningeo podriahacer-
nospensar en casosaislados, perolarevisionde
la literatura con descripciones de hemimega-
lencefalia y megaloencefalia local en CET y
otros casosdelipomatosisencefal ocraneocuté-
nea, nos hacen considerar laexistenciade cua-
dros mixtos explicables por la variabilidad y
heterogeneidad de éstos cuadros o por la exis-
tencia de més de una mutacion en un mismo
enfermo

P35. Forma de debut neurolégico de la
linfohistiocitosis hemofagocitica

M.C.Garcia-K oerner,M.J. Mas, J. Campistol,
T. Agut, J. Estella, |. Alcorta

Servicio de Neuropediatria. * Unidad de Lactantes.
Unidad Integrada Hospital Sant Joan de Déu-Clinic.
b Servicio de Oncohematologia. Hospital Sant Joan
de Déu. Universidad de Barcelona. Barcelona.

Introduccion. Lalinfohisticitosis hemofagoci-
tica (LHH) es una enfermedad con una ata
mortalidad que se caracteriza por fiebre pan-
citopenia, trastornosen lacoagul acion, disfun-
cion hepética y proliferacion de histiocitos y
hemofagocitos en lamédula dsea, ndéduloslin-
faticos, bazo e higado. LaLHH primariaesun
trastorno de herencia AR que afectaanifios en
los primeros meses de vida; laforma secunda-
ria se asocia con un episodio infeccioso gene-
ralmente viral pero, también se ha descrito por
infecciones bacterianas, flngicas, parasitarias,
etc. Una encefal opatia progresiva puede desa-
rrollarse en nifios con la forma primaria o
secundariade laLHH con sintomas que inclu-
yenirritabilidad, trastornosde conciencia, con-
vulsiones, ataxia, nistagmus, alteraciones vi-
suales y signos de aumento de la presion
intracraneal . La afectacion del SNC se observa
en el 75% de |os pacientes durante la enferme-
dad, pero los casos con debut neurol égico son
poco frecuentes. Objetivo. Presentar unpacien-
te con LHH que debuta con un cuadro de
encefalitis. Caso clinico. Paciente de 8 meses
de vida, sexo masculino que ingresa con un
cuadro de48 horasdeevolucion, caracterizado
porirritabilidady episodiosdenistagmusinter-
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mitente. En el examen fisico se constatairrita-
bilidad, movimientos oculares répidos, hori-
zontales y movimientos sacédicos hacia arriba
de ambos 0j0s, sin otros signos patol 6gicos. El
nifio no presenta antecedentes perinatol 6gicos
ni patoldgicos de importancia. Se realiza un
laboratorio bésico: ecografia cerebral, fondo
de ojoy EEG todo dentro delanormalidad. Se
decide realizar PL para descartar un proceso
infeccioso del SNC. En la PL se observa un
aumentodelasproteinas150 mg/dl (VN: 15-40
mg/dl) con 125 células (100% mononucl eares).
Se interpreta el cuadro como una encefalitis
viral. LaPCR paraherpesfuenegativa. Losdias
siguientes el nifio continGiairritable y presenta
picos febriles diarios. Al quinto dia presenta
crisis convulsivafocalizadaen miembro supe-
rior derecho. En el examen comienza a ser
evidente una hepatoesplenomegalia. Se repite
laecografiacerebral y serealizalaTAC cranea
conunosresultadosnormales. A partir del sexto
dia la hepatoesplenomegalia se hace mas evi-
dente, el nifio manifiesta palidez de piel vy,
mucosas. Se solicitaun control hematolégicoy
se observa pancitopenia (Hto 24%, Hb 8,3 g,
leuc: 1.800, 59% linfocitos, 36% neutrofilosy
plaquetas 10.000). Se realiza puncién biopsia
de médula ésea y se detectan hemofagocitos,
con lo que sediagnosticalaLHH. Conclusion.
LaLHH enfermedad poco frecuente (inciden-
ciade 1-2/1.000.000 nifiosmenoresde 15 afios)
puede debutar con un cuadro de encefal opatia,
por 1o que deberia ser tenida en cuenta como
diagnostico diferencial, sobre todo en nifios
menoresde?2 afiosdevidaconencefalitisaguda
sin unaetiologiaclaray con un curso progresi-
VO CON COMpPromiso sistémico.

P36. Infeccién congénita sintomatica por
citomegalovirus en nifios nacidos de
madr es con inmunidad preexistente: dos
casos clinicos

I.Llana,L.S.deLeodn,J. Torres, J.C. Tejedor,
R. Jadraque

Servicio de Neonatologia. Consulta de
Neuropediatria. Hospital de Méstoles. Madrid.

Introduccion. Lainfeccion congénitapor cito-
megalovirus (CMV) es una causa importante
dePCl, sordera, retraso mental y epilepsiaenla
infancia. Laenfermedad neonatal clinicamente
aparente esta relacionada con lainfeccion pri-
mariamaternadurante el embarazo. Puede ha-
ber recurrenciao reactivacion viricadurantela
gestacion con una posible transmision al feto,
sin embargo en estos casosraras vecesel fetoy
el recién nacido presentan sintomas clinicos.
Presentamos dos casos de infeccion congénita
por CMV con sintomas en el periodo neonatal
y secuelasneurol égicastrasunaprobadainfec-
cién materna recurrente. Caso 1. Recién naci-
do (RN) varén. AF y AP: madre de 33 afios
secundigesta. Oligoamnios a quinto mes de
embarazo, parto alas 37 semanas. Apgar 9/9.
Peso 2.270 g (<P10), talla en P10, perimetro
cefélico 30 cm (<P10). EF: microcefalia, re-
trognatia, petequias faciales. Hepatomegalia a
4 cm, hipertonia e hiperexcitabilidad. PC: he-
mogramanormal con 145.000 plaquetas. Bio-
guimicacon aumento detransaminasas, coagu-
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lacién normal . Fondo de ojo normal, cariotipo
normal. LCRnormal. Ecografiacerebral: hipe-
recogenicidades periventriculares. TC: calcifi-
caciones periventriculares e intraparenquima-
tosas parietoccipitales. RM: retraso de la
mielinizacion, lisencefalia en méargenes de la
cisurade Silvio. Cultivo CMV orina positivo.
Titulo de virus muy alto. Serologias maternas:
primer embarazo 1gG CMV positiva. Segundo
embarazo: 1gG positiva, IgM negativa en los
tres trimestres del embarazo. Evolucién: alos
dosmesesdevidayase objetivasorderaneuro-
sensorial bilateral. Comienzaaandar con apo-
yo alos2 afios, lenguaje nulo. Laexcrecion de
virus en orina fue positiva hasta los 26 meses.
Actualmente tiene 4 afios y presenta ademas
unamonoparesi aizquierdacon retraccion agqui-
leaen tratamiento con toxinabotulinica. Caso 2.
RN mujer. AFy AP: madre 33 afios secundiges-
ta. Embarazo normal. Ceséreaalas41 semanas
por presentacion de cara. Apgar 9/10, peso de
2.820 g (P10-25); talla en P25 y perimetro
cefalicode35 cm (P50-75). Asintométicalos5
primeros dias de vida presenta al sexto dia
fiebre, decaimiento, deposiciones sanguino-
lentas y vomitos. EF normal y EN muestra:
hipertoniade muscul aturacervical contenden-
cia a opistétonos. Reflejos exaltados. PC: he-
mograma normal con trombopenia (84.000
pl/mm3). LCR normal, fondo de ojo normal,
cultivo de CMV en orinay en saliva positivos
IgM CMV positivo débil. Ecografia cerebral:
calcificaciones en ambos tdlamos. RM: des-
mielinizacion de sustancia blanca supratento-
rial con distribucién bilateral difusa. Serolo-
gias maternas: 1gG positivae IgM negativaen
los tres trimestres del embarazo. Evolucién. A
partir de los 4 meses se establece un cuadro de
PCI (formatetraparética) con retraso mental y
epilepsia refractaria a tratamiento. Ha nifio ha
precisado val proato, fenobarbital, clobazamy
fenitoina. El perimetro cefalicoalos7 mesesya
esta por debajo del P3y presenta sordera neu-
rosensorial bilateral severa. Conclusiones. La
existencia de una serologia positiva frente a
CMV en una madre embarazada no da una
proteccion completaal feto, como hemosvisto
en nuestros dos casos. Debe sospecharse
infeccion neonatal a pesar de no existir sero-
conversion materna. La infeccion recurrente,
puedo dar la misma sintomatologia que la
primoinfeccién.

P37. Enfermedad de Hirschsprung
asociada a sindrome de Ondina

L.M. Fernandez, M.l. Garcia Mérida? S.
Lépez Mendoza?, J.J. Guzméan®, M.R.
Armas? R. Duque?®

2Departamento de Pediatria. ®Neurofisiologia.
Hospital Nuestra Sra. de Candelaria. Santa Cruz de
Tenerife.

Objetivo. Presentar un caso clinicodeunrecién
nacido con enfermedad de Hirschsprung aso-
ciada a sindrome de Ondina. Caso clinico.
Recién nacido (RN) varén de 32 semanas de
edad gestacional queingresapor prematuridad.
Es el segundo embarazo de una madre de 28
anosconun abortoprevioy Uterobicorneo que
precisd cerclaje. Parto mediante cesarea por
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presentacion podalica. Apgar 6/9. No existian
antecedentes familiares de interés. En el exa
men fisico destaca disminucién de la actividad
esponténeay reflejos arcai cos no dptimos, con
el resto delaexploracionfisicanormal. Trassu
ingreso en UCIN requiere ventilacion mecani-
capor episodiosde apnea. En repetidasocasio-
nes se intentd la desconexion del ventilador lo
gue no fue posible debido ala reaparicion de
apneas de forma episodica. El retraso en la
evacuacion de meconio junto aunamalatole-
ranciaalaalimentacion, distension abdominal
y alos hallazgos radiol 6gicos condujeron ala
sospechade enfermedad de Hirschsprung, que
se confirmo por laausenciade célulasganglio-
nares de todo €l colon. El estudio polisomno-
gréfico de suefio realizado conintubaci6n oro-
traqueal y administracion de presion positiva
continua, que se desconectd en dos ocasiones,
puso de manifiesto un descenso brusco de los
nivelesde0,,incrementodelosnivelesde CO,,
disminucién de la frecuencia respiratoria y
cianosis generalizada, que revirtieron tras la
reinstalacion de la presion positiva. El estudio
de catecolaminas en orina, enolasa neuronal
especificay laecografiarenal y hepéaticafueron
normales. Enel estudio delospotencial esaudi-
tivos del tronco cerebral no se obtuvo una
respuesta adecuada y el examen ocular fue
normal. LaTAC cerebral mostré un ensancha-
miento de surcos y cisuras corticales. El pa-
cientefueintervenido al mesdevidapractican-
dose una colostomiay alos 6 meses se realizé
una traqueotomia. El paciente fallecid poste-
riormente aconsecuenciade unacomplicacion
respiratoria. Conclusiones. El sindromedeOn-
dinaesunaentidad pocofrecuentedebidaauna
ausencia de respuesta del centro respiratorio a
la hipoxemia e hipercapnia. Se ha descrito su
asociacion con laenfermedad de Hirschsprung
y €l neuroblastoma. En el megacol onaganglio-
nico es mas frecuente en aguellos casos de
afectacion de segmento largo. También se ha
observado sorderaneurosensorial y disfuncion
del ganglio ciliar.

P38. Sindrome diencefalico

M. Castro Lépez, |. Pintor-Trevejo, M.
Floriach, F. Alonso-Frech, F. Mateos

Unidad de Neurologia Infantil. Hospital 12 de
Octubre. Madrid.

Introduccion. El sindrome diencefédico fue
descrito en 1950 por Russell y Silver en nifios
quepresentaban fallo decrecimiento, desnutri-
€ion con ingesta cal 6rica adecuada, sintomasy
signos neurol 6gicos asociados a tumores en el
€je hipotdlamo-hipofisario. Caso clinico. Nifia
de 7 meses de edad en estudio por presentar
desde | os meses estancamiento pondera y vo-
mitos ocasionales. En la exploracion presenta
pesoy perimetro craneal <P3 con tallanormal,
importante desnutricion con pérdida de masa
muscular generalizada y escaso paniculo adi-
poso. Estaal erta, activacon hiperreflexiagene-
ralizada y nistagmo de fijacion en todas las
direcciones de predominio en ojo derecho. Ex-
ploraciones complementarias. Hemograma y
bioquimicanormales. El estudio de malabsor-
cionintestinal incluidalabiopsiason normales,

asi como €l estudio hormonal. Calorimetria:
porcentaje de gasto basal 139%. Estudio oftal-
moldgico: atrofia Optica derecha. Ecografia
abdominal y cerebral normales. LaRMN mues-
tratumoracion cerebral que afecta a hipotéla-
mo, tercer ventriculo extendiéndose hacia el
tronco del encéfalo. Evolucion. Seextirpo par-
cialmentelatumoracién que dependiadel ner-
vio 6ptico derecho con el posterior diagndstico
anatomopatol gico de astrocitoma pilocitico.
La paciente en la actualidad presenta insufi-
ciencia global del eje hipotéd amo-hipofisario
precisando tratamiento hormonal sustitutivo y
mejoriadesu estado nutricional . Conclusiones.
Ante un lactante con desnutricion e ingesta
cal éricaadecuada, aun en ausenciade sintomas
neurol 6gicosy con ecografiacerebral normal,
debemos pensar en laposibilidad de que exista
un tumor de hi potdlamo-viadptica(con mayor
frecuencia un glioma) como responsable del
cuadro.

P39. Importancia del seguimiento
oftalmoldgico en la neurofibromatosis
tipo1l

M. Rupérez, C. Garzo, C.G. Sanz, M.S.
Antona, P. Castro,M.A. Cantalgjo? C.Benito

Seccién de Neuropediatria. ® Seccion de Onco-
hematologia. "Seccién de Neurorradiologia.
Departamento de Pediatria. Hospital General
Universitario Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccion. Laneurofibromatosistipol (NF-
1) esdebidaaun trastorno deladiferenciacién
y migracion delacrestaneural en las primeras
fases delaembriogénesis. Su herencia es auto-
sdmicadominante, con un 98% de penetrancia
y alto grado de variabilidad fenotipica. Afecta
a1/3.000individuos. Esunaenfermedad mul-
tisistémica, con importante tendencia alafor-
macion de neoplasias, y esel gliomadel nervio
optico (GNO) el tumor observado con mas
frecuencia. Caso clinico. Nifia lactante de 6
meses de edad, sin antecedentes personales a
destacar, queesremitidaparaestudioal presen-
tar alteraciones cuténeas. El padre presentaba
manchas café con leche, pero no habia sido
estudiado. En la exploracion destacaba actitud
cifética, manchas café con leche en no >20 y
pecas axilares. No habiafocalidad neurol 6gica
y sumaduraci6n eraacorde asu edad cronol 6-
gica. Resultados. En el diagnéstico, laecogra-
fiaabdominal, el ectroencefal ograma, serie6sea,
potencial es evocados auditivos de tronco, po-
tencialesevocadosvisualesy el estudio cardio-
|6gico fueron normales. LaRMN cerebral rea-
lizada a los 15 meses de edad demuestra
integridad del nervio 6pticoy quiasma; hamar-
tomasen basedel encéfalo (Tabla). Lapaciente
se mostré asintomatica hasta los 48 meses de
edad, en que consulta por asimetria entre hen-
diduras palpebrales de 10 dias de evolucion.
Destacaba exoftalmo derecho, disminucion
progresivadelaagudezavisual y borramiento
papilar derecho en el fondo de ojo. La RMN
mostrabaun posiblegliomadptico derecho que
se extendia desde el polo posterior del globo
ocular hasta pocos milimetros de la unién con
el quiasma. El PEV derecho estaba alterado.
Conclusiones. Unavezrealizado el diagndstico
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de la enfermedad, y a pesar del exhaustivo
seguimientollevadoacabo, laRMN demuestra
la presencia de una masa que afecta el nervio
Optico derecho, bien delimitada con sefial Ty,
intermediasy captacion uniformedel mediode
contraste que parece evocar lapresenciade un
glioma pilocitico de nervio éptico.

P40. Caso atipico de neuropatia aguda
sensitivomotora axonal y desmielinizante
(AMSAN), mostrandose en € comienzo
como paralisis facial bilateral y
disautonomia

M.C. Garzo?® A. Traba®, A. Megias?, P.
Castro?, E. Zamora® M.J. Gonzédlez®, M.D.
Gurbindo®

Seccion de Neurologia Pediatrica. Seccion de
Neurofisiologia. Seccién de Infecciosas. Seccién de
Inmunopediatria. H.G.U. Gregorio Marafioén.
Madrid.

Introduccion. Enel s. X1X sepublicaronvarios
casos de una pardlisis ascendente aguda. En
1916 Guillain, Barréy Strohl definieron clara-
mente estaentidad, como unaentidad con alte-
raciones motoras, arreflexia, minimo déficit
sensitivo, incremento delas proteinasdel LCR,
con ausenciade célulasy mal prondstico. Poco
tiempo después cientificos franceses observa-
ron el componente inflamatorio. En los doce
ultimos afios se havenido identificando el sin-
drome de Guillain-Barré (SGB) como un tras-
torno inmunol égico por los hallazgos obteni-
dos en las investigaciones y por la analogia
existenteentrelaneuritisal érgicaexperimental
y dicho sindrome. Actualmente el diagnéstico
debe basarseenlaclinica, el LCR, lasvariacio-
nes electrofisioldgicas y cambios patol 6gicos
(criterios diagndsticos del NINCDS. Instituto
Nacional deNeurologiaparalasInterrupciones
y Desordenes de la Comunicacion) de EE.UU.
El espectroclinico: 1.Polirradiculoneuropatia
desmielinizanteinflamatoriaaguda(AIDP). 2.
Neuropatia axonal sensitivo-motora aguda
(AMSAN). 3.Neuropatiamotor-axonal aguda
(AMAN). 4. Sindromede Miller Fisher. Caso
clinico. Pacientede 12 afiosde edad, inmigran-
te sudamericano, que hace seis afios acude a
urgencias por un cuadro progresivo de una
semana consistente en paresia facia hecho
bilateral. Posteriormente, aparece afectacion
de la sensibilidad trigeminal izquierday difi-
cultad en la deglucion y fonacion. El nivel de
conciencia era normal, asi como el resto de la
exploracion neurolégica. A la paciente se le
detecta hipertension y enrojecimiento cutaneo
intermitente. El inicio fue coincidente con un
cuadro diarreico de tres dias de evolucién y
febricula. Laanaliticasanguineay el estudiode
imagen cerebral fueron normales. Se recogie-
ron muestras para €l estudio de una posible
intoxicacion botulinica, infeccion por Campy-
lobacter yeyunii o Borrelia burgdorferi entre
otros, dando este Ultimo resultados positivos.
El estudio neurofisiolégico a las 36 horas del
ingreso nos proporciond el diagndstico de po-
lirradiculoneuritis sensitivomotora, axonal y
desmielinizante. Se realizd su traslado a la
unidad de cuidadosintensivos. Lapuncionlum-
bar mostr6 un LCR normal. Se comenzé el
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tratamiento con inmunoglobulinas. El cuadro
progresd durante 12 dias, con aparicion de
debilidad distal de EE, desaparicion de ROT y
unamuy importanteal teraci6n delasudoracion
y descamacion de la piel de los dedos. Desde
entonceslamejoriahasido progresiva. Conclu-
siones. Describimos un nuevo caso, con esta
presentacion poco frecuente y excepcional en
lainfancia, del SGB. Mostramos una revision
de laliteratura sobre este tema.

P41. Paraplgjia adquirida no traumatica
en € recién nacido

R. Arteaga, |. Martinez, |. delas Cuevas, J.L.
Herranz

Neuropediatria. Hospital Universitario M.
Valdecilla. Santander.

En el recién nacido puede considerarse excep-
cional laparaplejia aguda secundariaalacate-
terizacion delaarteriaumbilical, condicionada
por un infarto puntual en la médula espinal,
debido aun émbolo o auntrombo enlaarteria
de Adamkievicz, o a efecto vascular o tdxico
de algunos farmacos cuando se administran a
través del catéter umbilical. Caso clinico. Re-
cién nacido tras 25 semanas de gestacion, con
peso de 675 g, Apgar 2-3-6 y leve distrés
respiratorio, en el que se canaliza la arteria
umbilical el primer diadevida. Seaprecio, alas
2 semanas, una paresia de la extremidad infe-
rior derecha, con evolucién posterior a una
paraparesiaflécidacon subluxaciondelacade-
ra derecha y luxacién de la cadera izquierda,
vejiganeurdgenay af ectaciondel esfinter anal.
Se detecta que | os recién nacidos pretérmino o
con bajo peso, en los que se proceda a una
colocacion altadel catéter umbilical tienen un
riesgo especial dequeseproduzcaunaparaple-
jia, orientando alamismael cambio de colora-
cion de la piel en las extremidades inferiores.
Para evitar esta grave e irreversible secuela
neurol égica debe evitarse la cateterizacion de
los vasos umbilicales y seleccionar los vasos
periféricos.

P42. Estudio de la funcién renal en nifios
afectados de mitocondriales

M.R. Duque Fernandez, V. GarciaNieto, M.
Pineda, M.T. Garcia-Silva?, P. Briones®, S.
Lopez, M.R. Armas

Unidades de Neurologia y Nefrologia Pediatricas.
Hospital Ntra. Sra. dela Candelaria. Santa Cruz de
Tenerife. 2 Servicio de Neuropediatria. Hospital San
Juan de Dios. Barcelona. °Unidad de E.
Mitocondriales. Hospital 12 de Octubre. Madrid.
¢ Instituto de Bioquimica Clinica. Barcelona.

Lascitopatiasmitocondriales(CM) sonungru-
po de enfermedades secundarias aun fallo del
metabolismoenergéticomitocondrial, queafec-
tan a musculo y a SNC e incluyen anomalias
deotrosérganos. A nivel renal, laméascomines
el sindrome de Fanconi. Pocos estudios de la
funcion renal sehanrealizado en nifioscon CM
sin tubulopatia proximal establecida. Pacien-
tes. Se han estudiado 9 nifios diagnosticadosde
diferentes déficit de la cadena respiratoria mi-
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tocondrial y otras CM. Ninguno presentaba
datos compatibles con enfermedad renal, sin-
drome de Fanconi o acidosis metabdlica. Las
variables estudiadas se compararon con un
grupo de controles sanos (C). Resultados. Se
observaron anomalias funcionales en tres pa-
cientes: hipermagnesuria (1), hipoamoniuria
(1), hipercalciuria, hipermagnesuria e incapa-
cidad para reducir el pH tras furosemida (1).
Globalmente, no se observaron diferencias en
relacion con C en la eliminacion urinaria de
NAG ni en la osmolaridad urinaria méxima
obtenidatrasestimulocon DDAVP. Losniveles
de cloremia fueron mas elevados que los de C
(104,9+2,3vs101,7+3,6 mEq/1, p< 0,05)ylos
de creatinina més reducidos (0,36+0,10 vs
0,46+0,11mg/dl, p< 0,01). Aunquelasdiferen-
ciasno fueron significativasenrelacionaC, se
comprobé unamayor excrecion dehidrogenio-
nes (H+) tras el estimulo de acetazolamida
(102,0+69,0 vs 82,8++33,9 nEg/mn/1,73 m?)y
unapCO, urinariamaselevadatrasestimulo de
acetazolamida (102,6+21,5 vs 87,5+13,8
mmHg). Se observé unacorrelacion directade
H* tantoconlosnivelesdel complejol |l (r= 0,91,
n= 6; p< 0,05) como conlosdelacitratosintasa
(r=0,96; n= 5, p< 0,05). Conclusiones. En pa-
cientes con CM sin tubulopatia proximal, la
funcion renal es basicamente adecuada. Apa-
rentemente, |os ductos colectores renales, de
estos pacientes, estan sometidos a una sobre-
cargaéacidaqueesmayor cuandolosnivelesdel
complejo 11 'y de la citriato sintasa son més
elevados. Los niveles reducidos de creatinina
podrian ser debidos aunasituacion de hiperfil-
tracion glomerular o a la existencia de una
menor masa muscular.

P43. Curvatura de cabeza y tronco en €
paciente neuroldgico durante la época de
lactancia

F. Carratalg, M. Juste, J. de Dios

Servicio de Pediatria. Hospital Universitario de
San Juan de Alicante. Alicante.

Introduccién. Lapersistenciadelacurvaturade
cabezay tronco (ICT) haciaun lado en laposi-
cion de supino en laépocadelactancia, unavez
descartadalapresenciadetrastornos malforma-
tivos, lesiones perinatalesy elicitacion de refle-
jos fisiolégicos, es un fendbmeno frecuente y
poco referenciado en la literatura, que lleva al
diagnostico diferencial de procesoscon pronds-
ticogravehastaqueconocemossuevolucionala
mejoria. Sin embargo, no existen estudios que
relacionen este trastorno del tono en los prime-
ros meses de vida y su evolucion en etapas
posteriores, probablemente por la dificultad en
la cuantificacién de esta curvatura. Objetivo.
Nos planteamos el desarrollo de unatécnicade
observacién que nos permita detectar y evaluar
la presencia de esta curvatura y su posterior
evolucion. Pacientesy métodos. Estudio obser-
vacional en 12 pacientes (8 nifiosy 4 nifias) en
los que tras descartar |a presencia de trastornos
malformativos congénitos o perinatales, se de-
tectaunaactitud de| CT mantenidasiempreenel
mismo sentido. El estudio se realizasobrefoto-
gramas de video que se obtienen después de un
minuto de videograbacion, cuando el paciente
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Ileva a menos cinco minutos en posicion de
Supinoy conmovimientosgeneralesnormalesy
ausencia de llanto. Se elige el fotograma en el
que laICT es més evidente. Se trazan tres ejes
perpendiculares a las lineas interocular, inter-
mamilar y la que une las flexuras mas atas de
ambas caderas. Se mide ladesviacion en grados
del gje delacabezasobre el del tronco (eje CT)
y del troncosobreel delapelvis(gje TP). Setoma
notadel sentido delacurvatura. Resultados. De
|os 12 pacientes estudiados con unaedad media
de 2,75 meses (1-5), en 10 (83,3%) se detectd
una curvatura con concavidad izquierda, una
paciente la present6 con concavidad derecha, y
otro pacientenolleg6 apresentar unal CT supe-
rior aungrado enninguno delosejes(c?= 10,67;
p= 0,0011). Lainclinacién mediadel CT fuede
16,6° (9-30) y ladel TP de 9,14° (0-18). En €l
seguimiento, un paciente ha presentado mani-
festaciones convul sivasdebidasaproceso meta-
bdlico en estudio, dos pacientes se han normali-
zado alos 2 meses y han sido dados de alta, y
cinco han presentado mejoria del cuadro alos
dos meses de la revision. Comentario. La ICT
mantenida esponténea del lactante parece estar
influidapor el desarrollo madurativo del sujeto,
patol égico o no, y depuradasu técnicade detec-
cion puede ser unaherramientadediagnosticoy
seguimiento eficaz para el estudio de la actitud
postural del lactante.

P44. Acidemia propionica. Aportacién de
doscasos

A.lceta, S.Berrade, M.E. Y oldi, P.M. Olorén,
I. Nadal

Unidad de Neuropediatria. Hospital Virgen del
Camino. Pamplona.

Introduccién. La acidemia propionica (AP) es
un error innato del metabolismo, de herencia
AR, causada por un déficit delaenzimapropio-
nil CoA carboxilasa (PCC). Existen tres formas
de presentacion: agudaneonatal, intermitentey
lentamente progresiva. Presentamos dos casos
neonatalesy su evolucién clinica. Caso 1. Neo-
nato de 24 diasqueingresapor voémitosy estan-
camiento ponderal. Primer hijo de padres sanos
no consanguineos. Tras descartar unapatologia
digestiva, se inicia un estudio y tratamiento
dietético de EIM. Se produce inmediatamente
un empeoramiento clinico con grave acidosisy
trastornos hidroelectroliticos, crisis convulsi-
vas, cuadro compatiblecon acrodermatitislikey
pancitopenia severa. Paulatinamente, la nifia se
estabiliza clinicay metabolicamente, permane-
ciendo con gran afectaci 6n neurol 6gicahastasu
fallecimientoalos19 mesesdeedad. Caso 2.RN
de20diasqueingresapor estancamiento ponde-
ral, rechazo de ingesta, marcada somnolenciay
hematuriamicroscopica. Laanaliticaal ingresar
muestra hiperamoniemia y anién gap elevado
sin acidosis. Se instaura tratamiento dietético y
se inicia estudio metabdlico, que confirma una
acidemiapropionica. Laevolucién essatisfacto-
ria,y presentaenlaactualidad, alos12 meses, un
buen control metabdlico, curva ponderal ade-
cuaday desarrollo psicomotor normal. Ambos
casos se diagnostican mediante la determina-
cion de &cidos organicos en laorinapor croma-
tografiade gasesy del déficit delaenzimaPCC
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en cultivo defibroblastos. Comentamos. Insisti-
mos en laimportanciade un diagnéstico precoz
delosEIM que permitaunaprontainstauracion
del tratamiento, con la consiguiente disminu-
cion de las secuelas neuroldgicas y mejoria del
prondstico vital.

P45. Gangliosidosis GM 1. Aportacién de
doscasos

S. Berrade, A. Iceta, M.E. Yoldi, |. Mondela,
S. Vaverde

Unidad de Neuropediatria. Hospital Virgen del
Camino. Pamplona

Introduccién. La gangliosidosis GM1 es una
enfermedad de depdsito (esfingolipidosis), de
herencia AR, debida a déficit de la enzima
lisosomal B-galactosidasa écida. Caso 1. Lac-
tante de 2 mesesremitidadesde otro hospital por
hipotonia, hepatoesplenomegaliay retraso pon-
deral. Primer hijo deunos padres sanos, consan-
guineosen tercer grado. El embarazoy el parto
cursaron con normalidad. El estudio de laserie
6sea y medulograma es compatible con enfer-
medad de deposito, y la valoracion de enzimas
en fibroblastos manifiesta una actividad defi-
ciente de B-galactosidasa. Tras un progresivo
deterioro clinico, con cegueray encefalopatia
espéstica, fallece alos 18 mesesde edad. Caso 2.
Recién nacido (RN) de 11 dias que ingresa
procedente de otro hospital por un cuadro de
diarreasevera, edemasgeneralizadosehipopro-
teinemia. Es un primer hijo de padres sanos,
consanguineos. No refieren enfermedades im-
portantesenlafamilia. Embarazo no controlado
y parto mediante cesérea urgente por SF. La
diarreaevolucionadeformatérpida, mejorando
Gnicamente con nutricion parenteral. A los dos
meses de edad se objetiva hepatoesplenomega-
lia, pancitopeniay rasgos faciales hurlerianos.
El estudio de biopsiaintestinal, medulogramay
cultivo de fibroblastos confirma el diagnostico
de GM 1. Conclusiones. En nifios con anteceden-
tesfamiliaresde consanguinidad debemosreali-
zar un seguimiento estrecho ante cualquier sin-
toma, yaque puede ser laprimeramanifestacion
de un error innato del metabolismo. Ante la
sospecha de una enfermedad hereditaria, hacer
hincapiéen anamnesisfamiliar. En nuestro caso,
pudimosestabl ecer el parentesco existenteentre
|os dos pacientes con una anamnesis dirigida.

P46. Esclerosis mltiple pediatrica

S. Berrade, JI. Carrero? 1.G. Gurtubay?,
M.E. Yoldi, G. Morales?®

Secciéon de Neuropediatria. ®Servicio de
Neurofisiologia Clinica. Hospital Virgen del
Camino. Pamplona.

Objetivos. Revision de pacientes diagnosticados
deesclerosismultiple (EM) antes delos 16 afios
entre 1989 y 1997. Pacientesy métodos. Delos
cinco casos seleccionados, siguiendo los crite-
rios de Poser (1983), se valor6: edad, sexo,
sintomas de inicio, tiempo de diagndstico, ex-
ploracionescomplementarias, tratamientoy evo-
lucién. Resultados. Laedad deiniciooscilentre
los 4 y 15 afios. Los sintomas de comienzo

fueron los trastornos visuales y la paresia de
extremidades. El tiempo de diagnostico estuvo
enfuncion delasospechaclinicainicial : oscilan-
dodesde45 dias, parael caso masantiguo, hasta
una semana para el més reciente. En todos los
casos se realizd neuroimagen, potenciales mul-
timodalesy estudio deL CR. Loscinco pacientes
recibieron tratamiento con corticoidesen lafase
aguda. Dos permanecen asintométicos tras un
Unicobrote, unoevol ucionadeformaremitente-
recurrente y dos de forma crénico-progresiva.
Conclusiones. 1. Laincidencia en pediatria es
escasa, aunque debe tenerse en cuenta como
diagnostico diferencial ante un cuadro neurol 6-
gicosugestivo de lamisma. 2. Su diagnéstico
requiere de unasospechaclinicay unaobserva-
cion prolongada para constatar los brotes y/o
demostracion clinico-radiolégica de lesiones
diseminadasdel SNC. 3. El estudiodePEy RMN
son |as técnicas de mayor ayuda diagndstica. 4.
Los PEV son unatécnica sensible paraladetec-
cién de anomalias subclinicas.

P47. Dos casos de escler osis multiple pro-
gresiva de comienzo en la edad pediatrica

A. Iceta, |.G. Gurtubay?, J.I. Carrero® M.E.
Yoldi, G. Moraes?

Seccion de Neuropediatria. @ Servicio de Neurofisio-
logia Clinica. Hospital Virgen del Camino.
Pamplona.

Introduccion. La frecuencia de la esclerosis
mdltiple (EM) de inicio en la edad pediétrica,
oscila, seginlasdiferentes series, entre0,5-10%
de toda la EM, y todavia son més extrafias las
formasdeevolucion primariamenteprogresivas.
Pacientes y métodos. Revisamosloscinco casos
de EM infantil diagnosticados en los Ultimos 10
afios, encontrando dos EM primariamente pro-
gresivas, deinicioalos8y 14 afios, en dosnifias
previamente sanas. Resultados. La clinica ini-
cial fue de sindrome cerebeloso progresivo, y
espasticidad con sindrome piramidal respectiva-
mente. Los potenciales evocados, asi como la
TAC/RMN estaban aterados desde €l inicio. En
un caso €l estudio de LCR fue normal y solo 3
afosdespuésapareci eron bandasmonaoclonales.
La evolucion fue torpida, con recuperaciones
parcialesy frecuentesrecaidas, y sehan afladido,
en los 9y 8 afios que llevamos de seguimiento,
multiples déficits. Actualmente su EDSSesde9
y 9,5. Conclusién. La EM primariamente pro-
gresiva, aunqueinfrecuente, debeser considera-
daen edadespediétricas, y deben ser descartadas
multiples patol ogias que pueden remedarla.

P48. Hidrosiringomielia. A proposito de
tres casos diagnosticados casualmente

P. Rosdll6, J. Baaguer, M.L. Castellg, M.
Andrés

Unidad de Neuropediatria. Hospital Clinic
Universitari. Valencia.

Lasiringomieliaeslaformacion de unacavidad
en lamédulaespinal, mas frecuente en segmen-
toscervicalesy lumbares. Existeunarelacionde
origen incierto con la malformacién de Chiari
tipol, y otrasmalformacionesestructuralescomo
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laescoliosis. Infrecuenteenmenoresde15afios.
Diagndstico por RMN. Actitud terapéutica se-
gun sintomatologia. Lahidromieliaesladilata-
cion del canal central medular, en la préctica
indistinguible. Presentamos tres casos de sirin-
gohidromielia hallados casualmente. Caso 1.
Mujer adolescente de 13 afios con actfenos
bilaterales, cefaleafrontal y sensacion deinesta-
bilidad. AP: sobrepeso. La exploracion clinica
resulté normal. ECG, ecocardiografia, EEG y
audiometriatambién normal. RMN: cavidad hi-
drosiringomielia septada desde T, hasta cono
medular. Actitud expectante. Caso 2. Var6nado-
lescente de 14 afios con cifoescoliosis, tratado
concorsédeMilwake. Seplanteaunacorreccion
quirargicapor empeoramiento. RMN preopera-
toria: malformacién Chiari tipol y cavidad sirin-
gomiélica desde C2 hasta cono medular. Protu-
sion discal foraminal izquierda L5-S1.
Exploracién: cifoescoliosis con gran cifosis de-
recha, aumento de base de sustentacion y ROT
en MMII exaltados. EMG, ENG y potenciales
evocadosen MMII normales. Seintervienedre-
nando lacavidad intramedular. Caso 3. Nifiade
4 afiosen seguimiento por méculacaféconleche
en lazonalumbar de 9,5x6 cm de didmetro. En
suevolucionhiperpigmentaciondesigual (nevus
melanocitico compuesto) y aparicion de 2 nue-
vasmanchascaféconleche. Exploracionnormal
salvo lesiones cutaneasy zonade vello circular
en T7-T8. Conclusiones. Grandes cavidades si-
ringohidromiélicas pueden pasar desapercibidas
por ser précticamente asintométicas. Larealiza-
ciondeunaRMN esdeinterésanteunaescoliosis.

P49. Neuropatia hereditaria sensitivomo-
tora. Presentacion de una familia

J. Balaguer, P. Roselld, M. Andrés, M.L.
Castello

Unidad de Neuropediatria del Hospital Clinic
Universitari. Valencia.

Introduccion. Las neuropatias hereditarias sen-
sitivomotoras (NHSM) constituyen un grupo
heterogéneo de neuropatias. Ladebilidad delas
extremidades, la deformidad de los piesy la
pérdida de sensibilidad las caracterizan. Caso
clinico. Varén de 17 meses de etnia gitana que
habia iniciado la deambulacion un mes antes.
Antecedentes personales: G1IP1AO. Gestacion
no controlada. Madre de 17 afios. RNAT AEG.
Ingresd enel centroneonatal por tremor. Pruebas
complementarias normales. Diagnéstico: tre-
mor benigno del RN. Desaparicién progresiva
del tremor. Serealizé un seguimiento hastalos6
meses en que deja de acudir. Los antecedentes
familiares: padres cosanguineos, variosfamilia-
res con cojera, deformidades en piesy cifoesco-
liosis. Exploracion neurolégica: deambulacion
inestable. Cifosis dorsal discreta. Estrabismo
convergente. Disminucién demasamuscular en
gemelos, hipotonia, pie plano e hiporreflexia
osteotendinosa. Desarrollo psicomotor y resto
deexploracion por aparatosresulté normal . Prue-
bas complementarias: hemograma, quimicahe-
maética, enzimas, TAC cranea y FO fueron nor-
males. Electroneurografia: polineuropatiamixta,
axonal y desmielinizante, con af ectacion motora
y sensitiva. Negativadelafamiliaparaproseguir
el estudio. Discusion. Existen diferentes patro-
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nes de herencia paralas NHSM. Producen dis-
tinto grado de discapacidad. Diagnéstico por la
clinica y la ENG. Tratamiento paliativo. Los
estudios mol eculares han mostrado gran hetero-
geneidad genética. Actualmente, su clasifica-
cion sigue abierta. Se ha descrito una nueva
NHSM en el cromosoma 8g24, denominada
LOM. Descubierta en gitanos bulgaros. Se han
comunicado nuevos casos en familias gitanas
muy distantes. La familia de nuestro estudio
podriaestar afecta por estavariante, serianece-
saria una confirmacion genética. Encontramos
deinteréseste caso por laposiblerelacion conla
variante recientemente descrita.

P50. Tumores cerebrales neonatales. A
propésito detres casos

F. Alonso-Frech, . Pintor-Trevejo, R. Simdn,
M. Castro, F. Mateos, M. Floriach

Seccién de Neurologia Infantil. Hospital Doce de
Octubre. Madrid.

Introduccion. Se consideran tumores neonata-
leslos ocurridos en los dos primeros meses de
vida. Algunosautoresdistinguenentretumores
congénitos definidos, probablesy posibles se-
gun su clinica a nacer, durante la primera
semanao enlosdos primeros mesesrespectiva-
mente. L as series revisadas coinciden en sefia-
lar que los tumores neonatal es presentan algu-
nas caracteristicas diferenciales con los que
ocurren en lainfancia posterior como: laloca-
lizacién predominantemente supratentorial, la
alta incidencia de hidrocefalia y la clinica de
presentacion inespecifica. Histol 6gicamente
predominan los teratomas seguidos de los as-
trocitomas. Laecografiaesel método diagnds-
tico fundamental. Nos proponemosrevisar las
caracteristicas de nuestros tumores neonatal es.
Pacientes. Se revisaron |os tumores cerebrales
en nifios menores de 2 meses, diagnosticados
entre 1984-1999. Resultados. Se diagnostica-
ron 3 casos, dos mediante ecografiaintradtero.
Laclinica de presentacién fue en uno de ellos
de hidrocefalia con severa depresién neurol 6-
gica, focalidad, crisisy rapido deterioro. Los
otros dos casos nacieron asintométicos, desa-
rrollando crisisen laprimerasemana. Laloca-
lizacion de lamasa fue en todos supratentorial
y lahistologiadefinitivafuededosteratomasy
un oligodendroglioma. Conclusiones. Lostres
tumores neonatales (congénitos) estudiados,
presentan caracteristicas similares a los de se-
ries mas numerosas de tumores neonatales,
pero laincidenciade crisis en nuestros casos es
mayor. Undiagndstico muy precoz (intradtero)
podria posibilitar una mejor categorizacion y
diferenciacion de los tumores congénitos.

P51. Estadodemal mioclénicocomoforma
deinicio dela epilepsia mioclénica juvenil

I. Gonzdlez-Nieto, M. Rufo-Campos, D.
Martos-Martinez, C. Torres, L. Ruiz del Portal

Hospital Infantil Universitario Virgen del Rocio.
Sevilla

Introduccién. La epilepsia mioclonica juvenil
(EMJ) es el sindrome epil éptico masrepresenta-
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tivo de la adolescencia, y se caracteriza por la
presencia de mioclonias bilaterales, general-
mente simétricas, aisladas o repetidas, y con una
mayor expresividad en extremidadessuperiores.

No hay pérdidadeconciencia, y suelen desenca-
denarse al despertar, y estan favorecidas por la
privacion de suefio. Objetivo. Mostrar la rara
ocurrenciadeun nifio diagnosticado finalmente
de EMJ, que se inicia con la presencia de un
estado de mal mioclénico. Caso clinico. Varén
de 10 afios de edad, sin antecedentes personales
de interés, que a levantarse una mafiana, la
hermanaobservague camino del colegio mues-
tra una disminucién del nivel de conciencia e
inestabilidad enlamarcha. Esteestado permane-
cedurantetodo el dia, y seafiade, enlassiguien-
tes 24 horas, obnubilacién, y continuas mioclo-
nias arritmicas generalizadas de predominio en
lacabezay enlos miembros superiores. Durante
losUltimos 10 meses, refirieron | os padresepiso-
dios similares a descrito, de varias horas de
duracion y que ceden de forma espontanea. Al

Ilegar al hospital, el paciente presenta un estado
estuporoso con respuestas variables y lentas a
losestimul os verbales, mioclonias parcel aresde
cabezas y cuatro miembros con una ritmicidad
de 2-3 episodios por minuto, con normalidad en
el resto del examen neuroldgico. El examen
fisico general no mostré anomalias. Un primer
registro EEG detecta la presencia de puntas y
polipuntas generalizadas de expresion bilateral

y sincronasdurantetodo el trazado. Un segundo
registro, realizado alos2 dias, mostré anomalias
paroxisticas ocasionales de expresion generali-
zada, y se silencia la situacion de estatus. La
neuroimagen no mostro patologia. Tratado con
acido valproico, seencuentraasintométicoenla
actualidad. Conclusiones. Si lasEMJ son vistas
conmaésfrecuenciasenneurologosquetratan|os
adolescentes y no suelen ser numerosas en los
hospital es pediétricos, su raro debut como esta-
dodemal debeser considerado cuando, comoen
el presente caso, se presente un nifio mayor con
un estado estuporoso, mioclonias y con una
normalidad neurol égica. Laexcelenterespuesta
a valproicoy lapresenciadeun EEG caracteris-
tico, confirmarén el resultado.

P52. Atrofia muscular espinal distal. A
proposito de un caso

|. Gonzdlez, A. Gonzédlez, J. Jiménez, L.
Ruiz del Portal, J. Nuifiez, P. Chaparro, |.
Chinchén, M. Nieto

H.U. Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivo. Comentar el caso deun nifio diagnos-
ticado de atrofiamuscul ar espinal distal y plan-
tear su dificil diagnostico diferencial con
NHSM. Caso clinico. Nifio de9 afiosen estudio
por debilidad en MMII, con caidas frecuentes,
detectado desde los 10 meses y con un curso
lentamente progresivo. Actualmente presenta
atrofia distal de MMSS y MMII (patas de
ciguefia); ROT abolidos en MMII, en MMSS
biccipital conservados. El paciente no muestra
afectacion sensitiva. Pies cavos bilateral. Pare-
siadepredominio distal en extremidades. Mar-
cha con steppagey basculacién pélvica. Enlas
pruebas complementarias destaca el estudio
neurofisiol 6gico que revela afectacion neur6-
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gena severa en actividad, sugestiva de
neuronopatia(compatibleconAMED). Anato-
mia patolégica: nervio sural, sin alteraciones.
Musculo tibial anterior: atrofia neurdégena de
largaevolucion. Resultados. Trasdescartar otros
diagnésticos (neuropatias, miopatias) nos
planteamos el diagndstico diferencial
AMED/NHSM: 1. Criterios diagnosticos
AMED (Harding y Thomas, 1980): atrofia
muscular distal predominante en MMII, y sin
anomalias sensitivas. Concordancia EMG y
patol 6gica que evidencian la afectacion de cé-
lulas del asta anterior. Al menos 18 m libre de
afectacion sensitiva. En el estudio genético se
ven casos con HAD ligados al cromosoma 12q
(tipo Il)ya cromosoma7p(tipo V). 2. NHSM:
afectacién sensitiva (més acusadaen el tipo |).
VCM disminuidaun50%delanormal enel tipo
1y normal o ligeramente baja en el tipo IlI.
Potencial es sensitivos muy bajos o abolidos en
eltipolyll.Enlabiopsiadenervio seobservan
bulbos de cebollaen el tipo I. Segln el estudio
genético se han clasificado: el tipo I: AD:
1A(7p), 1B(1q) AR: 4.2(8q), 4B(11q), 4C(50q),
Lom(8q); ligada a X. El tipo II: AD: 2A(1p),
2B(3q), 2D(7p). Conclusiones. La distincion
sblo por la clinica es dificil, ya que muchos
casosde NHSM |1 no tienen af ectacion sensiti-
va, por lo tanto son la biopsia y el estudio
neurofisiol 6gico los que en este caso apoyan el
diagndsticode AMED, principalmentelaV CS,
VCM y potencial essensitivosnormal es. Queda
pendiente del estudio genético.

P53. Sindrome de West en paciente con
hiperglicinemia no cetésica

R. Palencia, N. Higuera

Neuropediatria. Facultad de Medicina. Hospital
Universitario. Valladolid.

Objetivo. Aportar el caso de un paciente afec-
tada de una hiperglicemiano cetdsica, que en
su evolucién presenta un sindrome de West.
Caso clinico. Varén, primer hijo de padres
jovenes, no consanguineos. El embarazo y
parto fueron normales, ingresando a las 12
horas de vida por un cuadro de hiperexcitabi-
lidad, hipotonia, sacudidas (clonias) de extre-
midadesy ausencia de reflejos primitivos. En
sangre se detecta unaacidosis que hace sospe-
char una encefalopatia metabdlica. Hacia los
tres meses comienzacon crisis de espasmos en
flexién, con persistenciaen losmesessiguien-
tes pese tratamiento con VGB y luego TPM
(ademas de benzoato sodico), mostrando una
afectaci 6n muy importantedel desarrollo mo-
tor (no sostén cefdlico a los 10 meses) con
situacién de vida vegetativa. Estudios com-
plementarios: el EEG muestra, en el periodo
neonatal, un trazado de descarga supresion
con apariencia de hipsarritmiaalos 3 m. La
cromatografia de aminoé&cidos evidencia una
hiperglicinemiacon lossiguientesvaloresgli-
cina en suero (valores de referencia: 11-319
mol /I 1.365 nmol /I (3 dias), 522 mmol /I (3
meses), 177 (4 m); glicina en orina (575-
-3.328 nmol/l). 45.256 nmol/l (3dias), 19.044
(3m), 4.472 mmol/I (4 m); LCR(1-16 mmol/l):
209 mmol/I, 134 mmol/l y 93 nmol/l (3 dias,
3 m y 4 m, respectivamente), con cociente
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LCR/plasmade 0,153 (3 dias), 0,256 (3 m) y
0,525 alos4 m). LaRM evidencia una defi-
ciente mielinizacion de la sustancia blanca
con unahipoplasiadecuerpo calloso. Conclu-
siones. La hiperglicinemia no cetésica es un
rara afeccion que se origina por unadeficien-
ciadel complejo mitocondrial que interviene
en el metabolismo de la glicina, pudiendo
mostrarse con diversas variantes; la que pre-
senta este paciente, de inicio precoz, suele
originar el fallecimiento en momentos cerca-
nos a nacimiento o en los primeros meses,
entonces el paciente muestra una encefal opa-
tiaepil épticamuy severa, como sucede en este
caso, con crisis en forma de espasmosy EEG
de hipsarritmia (sindrome de West). Aunque
no existe una terapia eficaz y se intente una
reducciéndelosnivelesdeglicinamediantela
combinacién de unarestriccion dietéticajunto
con laadministraci6n de benzoato sodico, son
muy pobres los resultados por o que el pro-
nostico es infausto.

P54. Esquisencefalia asociada a porence-
falia en una nifia con infeccion congénita
por citomegalovirus

M. Tomés-Vila® P. Garcia-Tamarit? A.
Colino-Garcia? P. Torregrosa-Pascual °, P.
Martinez-Salinas®

2Servicio de Pediatria. Hospital Francesc de Borja
de Gandia. Gandia, Valencia. °Servicio de
Radiodiagndstico. Hospital La Marina Alta. Denia,
Alicante.

Introducci6n. Presentamosun caso deunanifia
de8mesesqueasociaunaporencefaliaconuna
esquisencefalia, en la que se ha documentado
una infeccion por citomegalovirus, probable-
mente congénita. Caso clinico. Setratade una
nifia, cuyos padres consultan a la edad de 8
mesespor haber observado unadisminucionde
la movilidad de miembro superior izquierdo.
En laexploracion clinica se apreci6 una hemi-
paresiaizquierda. En laRMN se observa area
deencefalomalaciafrontoparietal derechay en
el hemisferio izquierdo se aprecié una esqui-
sencefalia de labios cerrados. El estudio delas
estructuras vasculares puso de manifiesto un
adelgazamiento e hipodesarrollo de la arteria
cerebral media. A laedad de 11 meses se aisla
en cultivo celular citomegalovirus en la orina.
En el estudio serol 6gicolalgG anticitomegal o-
virusresulté positivay lalgM negativa. Discu-
sion. El citomegalovirus ha sido considerado
como €l principal agenteinfeccioso implicado
en la etiologia de diferentes trastornos de la
migracion neuronal. Se ha estudiado que el
citomegalovirus produce una vasculitis que
ocasiona caidas en la perfusion con lesiones
encefal omal acias secundarias. El hecho de que
nuestra paciente muestre una arteria cerebral
media hipoplasica con laizquierda normal, se
podria explicar por una recanalizacién poste-
rior delaarteriacerebral, y nosindicariaquela
lesion causante de la esguisencefalia es mas
antiguadandotiempoaqueserecanalice, mien-
tras que la obstruccién de la cerebral media
derecha, causante de la porencefalia, es mas
reciente no dando tiempo a que se haya
recanalizado.

P55. Hiperecplexia neonatal esporéadica:
estudio clinico y electromiogr &fico

A.Calvo, G.de Blas? J. Fernandez-L orente?,
I. Regidor? JM. Aparicio-Meix

Servicio de Pediatria. ® Neurofisiologia. Hospital
Ramén y Cajal. Madrid

Introduccion. Lahiperecplexiao enfermedad del
sobresalto seheredadeformaautosdmico-domi-
nante, aunque existen formas esporadicas que
puedenrepresentar mutacionesnuevas. El defec-
to genético sehalocalizado en el brazo largo del
cromosoma 5 (5g 33-g35), y se debe adiversas
mutaciones del gen GLRA1, en el exén 6, que
codifica la subunidad alfa-1 del receptor de la
glicina. Laglicinaesun cotransmisor que se une
aun receptor adyacenteal del glutamatoy facilita
la neurotransmision excitadora. La enfermedad
tiene dos formas clinicas, con distinto grado de
penetrancia: la forma severa se caracteriza por
hipertonia neonatal que desaparece durante €l
suefio y se desencadena ante minimos estimul os,
tales como € tocar € dorso de la nariz. En
ocasiones puede ser letal por apnea prolongada.
L ahipertoniavadisminuyendo conlaedad, evo-
|utivamente aparecen mioclonias nocturnas, y
sobresaltos consistentes en episodios bruscos de
hipertonia, con pérdidadel control postural, que
provocan lacaidaal suelo del paciente, sin pérdi-
dadeconocimientolaflexionforzadadelacabeza
y laspiernassobreel tronco suprimelahipertonia
y enlos casos de apneacontrolalos episodios. La
formamenor se manifiestapor sobresaltos exce-
sivos exclusivamente. Tanto e EEG en vigilia
comoduranteel suefio sueleser normales, aunque
en algunos casos se evidenciadepresion del vol-
taje. Los estudios el ectromiogréficos pueden ser
normales, algunos autores a estimular el nervio
mediano y peroneo describen la aparicién de la
respuesta C debido a un origen cortica de la
respuesta de sobresalto; otros consideran el ori-
gen de estarespuesta en la region bulbopontina.
En el LCR & GABA puede estar disminuido. El
diagndstico diferencial hay que hacerlo con la
pardlisiscerebral espastica, laepilepsiamiocl 6ni-
cabenignareflgja del lactante, epilepsia del so-
bresaltoy laartrogriposis. El tratamiento de elec-
cion es e clonacepan y en ocasiones se puede
utilizar &cido valproico, 5-hidroxitroptofano o
piracetan. Caso clinico. Lactante de 3 mesescon
antecedentes de embarazo y parto normales, psi-
quismonormal y antecedentesfamiliaressininte-
rés. Desde €l nacimiento presenta hipertonia ge-
neralizada, que se exacerba ante pequefios
estimulos (ruidos, bafio, al tocar €l dorso de la
nariz) y desaparececon el suefio. Durantelosdos
primeros meses presentaba | os brazos flexiona
dosy en pronacién, y ante estimul os extendialas
cuatro extremidades y la cabeza durante unos
minutos. En la exploracion se observa discreta
disminucion delamotilidad espontéaneaconcier-
ta resistencia a la motilidad pasiva. Hipertonia
generalizada que se acentlia durante la explora-
ciony sobretodoal estimular €l dorsodelanariz.
Labioquimicabasal, |as pruebas neurometaboli-
casy las pterinas en sangre, orinay LCR fueron
normales. En e LCR hay aumento del 5-hi-
droxiindolacéticoy triptofanoL osEEGenvigilia
y suefio fueron normales. La RM craned fue
normal. El estudio neurofisiol6gico: al estimular
€l nerviomedianoizquierdo seobtieneun poten-

REV NEUROL 2000; 31(7): 653-696



cial evocado de latencia'y amplitud normales,
ondaF constantey de latencianormal. Ausencia
de respuesta C. Reflgjo de sobresdto: estimula-
cion mecénica del ala de la nariz y registro de
actividad EM G enmuscul osorbicular delosojos,
masetero, esternocleidomastoideo y extensor de
lamufieca. Seobtieneunarespuestareproducible
anteestimul osrepetidos, sin habituaciony conun
patron de activacion compatible con un origen
bulbopontino delarespuesta. Los PESS son nor-
males. Seinicié tratamiento con clonacepam. A
los 8 meses ha disminuido la hipertonia, persis-
tiendo el estimulo del dorso delanariz. Conclu-
sion. El diagndstico clinicoy neurofisiol6gico de
estararaentidad nosol gicapermiteestablecer un
correcto diagndstico diferencia y asu vez pres-
cribir un tratamiento paliativo, que en ocasiones
puede incluso prevenir un desenlace fatal por
hipertoniay apneaprolongada.

P56. Ausencia parcial desacroy cromoso-
mopatia. A propésito de dos casos

A. Cénovas-Martinez, S. Pons-Morales, A.
Sanchis-Calvo, G. Pi-Castan, S. Peris-Cancio

Hospital Universitarios Dr. Peset. Valencia.

Objetivo. Se describe una nueva cromosomopa-
tia, cromosomaen anillo, que provocamdiltiples
malformaciones incluida la ausencia parcia de
sacro. Casos clinicos. Caso 1. Nifia de 25 meses
afectade microcefaliay retraso ponderoestatural
prenatal con anomaliasde piel (nevus que afecta
afrente cuello y espalda, angiomas y manchas
acrémicas generalizadas) y fosita sacra con au-
senciadesacro, anivel deS3. Lapacientetieneun
desarrollo psiquico retrasado, pero muestra un
desarrollomotor normal, caminandoasuedad, la
RMN decolumnaconenclavamientodefilum. El
cariotipo muestra un anillo en el cromosoma 7.
Los cariotipos paternos son normales. Caso 2.
Nifia de 4 meses de edad con microcefalia y
ausencia de sacro a nivel de S3. Su desarrollo
psicomotor esnormal aestaedad. En €l cariotipo
se encuentra un cromosoma en anillo, sin poder
definir en estos momentos de que cromosomase
trata. El cariotipo delamadre pareceestar afecta-
do. Notiene afectacion cutdnea. Conclusiones. El
cromosoma en anillo parece ser una ateracion
citogenética muy extrafia, con publicacion de
doce casoshastaeste momento. Especulamoscon
laposibilidad de quelaausenciade sacro se deba
aunapérdidacromosdmicatraslaformacion del
anilloy éstadelugar al osproblemasneurol 6gicos
caudalesy rostrales. Enlosdoce casosde cromo-
somaenanillodel C7,losquetenian afectacionde
laregion 7qg terminal mostraban af ectacion cau-
dal, por lo tanto nuestrateoria puede ser laexpli-
caciondeestasmal formacionesen estospaci entes.

P57. Epilepsia focal y gabapentina: nues-
tra experiencia

A. Cénovas-Martinez, S. Pons-Morales, G.
Villanueva-Barco, M.J. Juan-Martinez?, S.
Peris-Cancio

Hospital Universitario Dr. Peset. ®Hospital de la
Ribera. Alcira, Valencia.

Objetivo. Conocer larespuestaalagabapentina
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delas epilepsias focales lesionales e idiopéticas.
Pacientes y métodos. Desde enero a julio de
1999, se incluyen todos los pacientes que, por
faltade respuestaaotrosfarmacos, iniciaron un
tratami ento con gabapentina. Serealizaron con-
trolesalostres, seisy nueve meses. Se midio la
respuesta en disminucion de crisisen un 25, 50,
75 y 100%, efectos secundarios y estado de
bienestar. Resultados. Incluimos 31 pacientes,
20 hombresy 11 mujeres, con edad mediade 6
anos(1-13), 24 con masdeunfarmaco antesdel
tratamiento. L osdiagndsticosfueron: lesionales
en seis casos (tres esclerosis mesiaes, dos ha
martomas de tuber cinéreumy unaporencefalia
minima) e idiopéticas o criptogenéticas en el
resto. La dosis media fue de 1.200 mg
(900-3.600), introduciéndose en una semana
(cada dos dias). La respuesta fue muy buena
(>50% de disminuciéndecrisis) en 17 (54,8%),
9 (29%) con desaparicion total ; buena (25-50%
disminucion decrisis) en 3 (9,6%), regular en 6
(19,4%) y malaen 5 (16%). L os efectos secun-
darios fueron una cierta somnolenciaal princi-
piodelaadministraciondel farmacoy enocasio-
nes una alteracion minimadel comportamiento
si habiaunarespuestamuy eficaz. Seobservéun
bienestar mayor con estetratamiento enun 75%.
Conclusiones. La gabapentina se debe incluir
como farmaco de eleccidn en el tratamiento de
lasepilepsiasfocal es, actualmenteincluso como
farmaco inicial. No existen problemas por au-
mentar |asdosisen menosdeunasemana, yaque
los efectos secundarios son minimos.

P58. Enolasa neur oespecificay proteina S
100 como mar cador esde dafio neur olégico
en el sufrimiento fetal agudo

R. Garcia-Puig, J. Campistol, C. Valls®, 1.
Ferrer®, J. Krauel

Seccion de Neonatologia. 2 Servicio de
Neuropediatria. ® Servicio de Bioquimica. Hospital
Sant Joan de Déu. Esplugues de LI., Barcelona.

Objetivo. Valorar lautilidad de |a enolasa neu-
roespecifica(NSE) y laproteinaS-100 (S-100)
como marcador dedafio neurol 6gico enneona-
tosafectosdeasfixiaagudaperinatal . Pacientes
y métodos. Determinacion en sangrede NSE y
S-100alas72horasdevidaa21recién nacidos
EG? 37s con criterios de asfixia neonatal (3/4:
pHAU< 7,10Apgar 1< 4, Apgar 5< 7, PPV >1
mn) apartir defebrero de1998. Al afio devida
se aplico el test de Bailey, y se calcularon los
indices de desarrollo mental (IDM) y de desa-
rrollo psicomotor (IDP). Resultados. Sujetos:
serechazaron 9 por edad <1 afio, 3 por éxitusy
1 por muestrasanguineaen mal estado. Niveles
suero: NSE= 15,87 (+6,3), S-100= 6,54 (+7,7).
IDM/IDP >80: 2 casos, 50-80: 2 casos, < 50: 3
casos. Estadistica: correlacion de Pearson sig-
nificativa(p< 0,05) entrelosnivelesdeS-100e
IDM/IDP, nosiendo asi conlosnivelesdeNSE.
Lacorrelacion de Pearson entrenivelesde NSE
y S-100 era estadisticamente significativa
(p=0,03). Conclusiones. La S-100 en plasma
parece ser un buen marcador de secuel asneuro-
|6gicas. LaNSE al verse aterada por lahemé-
lisis pierde su val or en neonatos con extraccio-
nes dificultosas, aunque en el resto de casos
podria ser un marcador de utilidad.
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P59. Hemorragia cer ebelosa en € neonato
M. Gudifio, J. Campistol, P. P6o, M. Iriondo

Servicio de Neurologia. Unidad Integrada Hospital
Sant Joan de Déu-Clinic. Barcelona.

Introduccion. Las hemorragias cerebelosas
(HC) han sido observadasen el 5a10% delas
autopsias neonatales. En el presente trabajo
presentamos nuestra casuistica. Objetivos. De-
terminar el nimero de pacientes con HC, reali-
zar un estudio descriptivo y analizar su evolu-
cion. Resultados. Se encontraron 6 pacientes
entre1984y 1999 (3 nifiosy 3 nifias), 5 produc-
todeprimer embarazo, 4 obtenidosviavaginal,
en 2 utilizaron fércepsy uno vacum extractor,
2fueron ceséreas. Cuatro presentaron sintoma-
tologia durante las primeras 48 horas de vida,
uno a cuarto diay un caso alos 25 diasy que
presenté laenfermedad hemorrégicadel recién
nacido (EHRN). Aquellos que debutaron en la
primerasemana presentaron: depresion neuro-
|6gica, hipotonia, crisisconvulsivaeinestabili-
dad respiratoria. El que debuté a los 25 dias
presento irritabilidad, signos de hipertension
endocraneana y depresién neurolégica. En 5
casoslaecografiatransfontanelar (ECOTF) fue
util en el diagnostico. En6 casoslaTAC confir-
mo el diagndsticoy en 3 casos se realizé reso-
nancia magnética (RM) cerebral, laangio-RM
no detecté malformaciones. En 2 casos presen-
taron hidrocefalia, 1 preciso derivacion ventri-
culoperitoneal, 3 casos presentaron dilatacién
ventricular transitoria. El paciente con EHRN
mostro alteraciones de coagul acion, en 3 casos
|os estudios metabolicos fueron negativosy en
5 recibieron tratamiento conservador y uno
neuroquirdrgico. La evolucion esta caracteri-
zada por la presencia de retraso psicomotor
(RPM) consignoscerebel ososleves. Enlaedad
escolar se apreciala presenciade trastornos de
aprendizajecon Cl bajoy problemasdelectoes-
critura, un caso presenta epilepsia controlada
con 2 farmacos. Conclusiones. Lamayoriade
las HC se presentaron en neonatos producto de
partosdistécicos. Unafue secundariaa EHRN.
LaECOTF esdtil en el diagnostico, lamayoria
fueron manejados con medidasconservadoras.
Laevolucion posterior es con RPM, epilepsia,
déficit cognitivos con problemas escolares y
signos cerebel 0sos.

P60. Trombosisde senosvenososcer ebr a-
lesa propdsito de cinco casos diagnostica-
dos en el periodo neonatal

L. Lopez-Gomez, P. Castro, A.B. Bernardo,
M.G. San-Miguel, A. Megias

Servicio de Neuropediatria. H.G.U. Gregorio
Marafion. Madrid.

Introduccion. En el neonato, latrombosis de
los senos venosos cerebrales es dificil de
reconocer clinicamentey se asociaaunamala
evolucion neurolégicay de prondstico vital.
En realidad parece tener un resultado incier-
to. El diagnostico debe hacerse mediante es-
tudios de imagen (ecografia y RMN cere-
bral). Objetivo. Evaluar lautilidad diagnéstica
delaclinica, ecografiay RMN enfasevenosa,
relacionarla con la enfermedad y analizar la
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utilidad de la antiagregaci6n. Casosclinicos.
Se realiza el diagnostico de trombosis de
Senos venosos en cinco pacientesen launidad
de neonatol ogia de nuestro hospital, varones
atérminoy de peso acorde con laedad gesta-
cional. Caso 1. RNT remitido desde otro hos-
pital, diagnosticado de SHI y crisis convulsi-
vas reflejas. Caso 2. RNT que ingresa a las
pocas horas de vida, con un diagnostico de
sepsis aKlebsiella. Caso 3. RNT que ingresa
desde urgencias de nuestro hospital a los
cinco dias de vida, con crisis convulsivas.
Ecografiacerebral: HIV; EEG: patronirritati-
vo. En estos casos se realiza RMN por evolu-
cion clinica adversa e inesperada, con altera-
ciénenlaneuroconducta, crisisconvulsivasy
cambios ecogréficos respecto a los controles
previos(casos 1y 2): hiperecogenicidad, y en
el tercer caso se observaun abombamiento de
la fontanela anterior y un aumento del peri-
metro craneal con normalidad en el tamafio
ventricular. Caso 4. RNT remitido desde otro
hospital con sepsis clinica, con hipertension
pulmonar. RMN por craneoestenosis parcial.
Ecografias seriadas normales. Caso 5. RNT
gue ingresa por SAM y sepsis por Listeria.
Preciso soporte vital mediante ECMO. RMN
deformaprotocolariatrasECMO. Ecografias
seriadas normales. Tras el diagndstico se ini-
cia antiagregacion con Aspirinay control de
RMN una semana después. Ninguno de ellos
fallecid ni desarroll6 infartos venosos secun-
darios, viéndose resolucién parcial del trom-
bo en todos ellos. Se ha seguido un control
clinicoenlaconsultadeneuropediatria. Con-
clusiones. 1. Entodo RN con empeoramien-
to stibito einesperado debe sospecharsetrom-
bosis de senos venoso cerebrales. 2. La
ecografia puede revelar, en la trombosis ve-
nosa profunda, una hiperecogenicidad tal&-
mica. 3. Reconocidadeformaprecozy esta-
blecida la antiagregacion, la evolucién més
desfavorable se relaciona con la encefal opa-
tia hipoxico-isquémica.

P61. Tratamiento fibrinolitico intraven-
tricular en la hidrocefalia posthemorr agi-
ca del prematuro

B. Pérez, A. Noguera, J. Campistol?, M.
Thio, I. Lizérraga, A. Ferndndez, J. Costa®

Seccién de Neonatologia. Unidad Integrada de
Pediatria. Servicio de Neuropediatria. ® Servicio
de Neurocirugia. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de LI., Barcelona.

Objetivos. 1. Estudiar la seguridad de los fi-
brinoliticos en la hidrocefalia posthemorragi-
ca (HPH) del prematuro; 2. Conocer lainci-
dencia de derivacion ventriculoperitoneales
(DVP) tras este tratamiento, y 3. Conocer la
evolucioén neurol 6gicaalargo plazo. Pacien-
tesy métodos. Estudio descriptivode9 prema-
turos (25 a 32 semanas de edad gestacional)
con hemorragia intraventricular (HIV) que
hanrecibido SK orTPA enlosafios1995-1999.
Criterios ecogréficos: presenciade coagulosy
grado de dilatacion (indice ventricular). Dos
pacientestenian HIV grado |V, cuatro pacien-
tesgradollly trespacientesgrado 1. En ocho
pacientes se instauré reservorio subcuténeo,
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enun caso serealizaron puncionesventricula-
resparalaadministracionderTPA. En1995-97,
seis prematuros recibieron de tres a seis dosis
de 25.000 Ul de SK en infusion continua. En
1998-99 tres casos recibieron de dos a cinco
dosisde 0,5a1 mg derTPA en bolus cada 24
horas. Se realizaron ecografias transfontane-
lares cada 24 horas durante el tratamiento y
segun evolucion posterior. Resultados. 1. No
hubo casos de hemorragia aguda. 2. Compli-
caciones: infeccionentrespacientescon DVE,
una fistula cutanea de LCR por reservorio y
unaobstruccion de DVE. 3. Reduccion delos
coéagulos en siete de ocho pacientes. 4. Reso-
lucion de la hidrocefalia en dos pacientes
(HIV Il y 1l tratados con rTPA y SK sin
necesidad detratamientosposterioresy segui-
miento de uno y cuatro afnos, respectivamen-
te). 5. Un éxitus por complicaciones no impu-
tables a la HPH. 6. Requirieron DVP seis
pacientes de ocho supervivientes. 7. Tras se-
guimiento medio de 24 meses: desarrollo psi-
comotor normal en tres pacientes y secuelas
neurol dgicas en cinco (severidad relacionada
conel gradodeHIV). Conclusiones. 1. Conla
terapia fibrinolitica los coagulos tienden a
desaparecer, pero solo el 25% de ellos evolu-
cionan favorablemente sin necesidad de DV P.
2. El reservorio crea mucho menos riesgo de
complicaciones infecciosas que el sistema de
DVE. 3. La necesidad de DVP tiene relacion
con el gradodeHIV y no conlosdiasdevida
al iniciar el tratamiento, ni con la resolucion
de los codgulos. 4. Son necesarios més estu-
dios prospectivos que evaluen la eficacia de
esta terapéutica.

P62. Resonancia magnética en nifios con
paralisis cerebral discinética de probable
origen perinatal

M. Guitet, P. Abenia, P. P6o

Servicio de Neurologia. Unidad Integrada. Hospital
Sant Joan de Déu-Clinic. Barcelona.

Introduccién. Lapardlisiscerebral discinética
(PCD) serelaciona con factores perinatales en
un elevado porcentaje de casos. Los avances
en técnicas de neuroimagen, especialmentela
resonanciamagnética(RM), han permitidoun
mejor conocimiento de lafisiopatologiay un
diagnostico precoz de las lesiones. Objetivo.
Analizar los antecedentes del grupo de pa-
cientes con PCD de probable origen perinatal
y correlacionar los hallazgos con las |esiones
enlaRM. Pacientesy métodos. Estudioretros-
pectivo de 34 pacientes con PCD y edad ges-
tacional >37 semanas, que tenian realizada
RM y visitadosen el servicio deneurologiadel
HSJD. Resultados. Los factores perinatales
son la causa més frecuente (20 casos), y son
los principales antecedentes: el sufrimiento
fetal (18 casos), la hiperbilirrubinemia (un
caso) y la sepsis (un caso). Del grupo de
pacientes con el antecedente de sufrimiento
13 presentaron clinica de encefalopatia hi-
poxico-isquémica(convulsionesennueveca-
sos y hipotonia y letargia en el resto). Los
cinco pacientes sin antecedentes de clinica
neurol6gica puntuaron un test de Apgar al
minuto de 3 0 menosy requirieron reanima-

cion profundaal nacer. LaRM estaalteradaen
17 casos y es normal en tres (uno de estos
corresponde al paciente con hiperbilirrubine-
mia). Lalesién esuniformeentodosloscasos.
Se evidencian &reas de hipersefial en T, en
ambos nucleos tdlamos (seis casos), nervio
putamen (4), tdlamoy putamen (1), tAlamosy
palido(2), tdlamosy lenticular (3) y lenticular
(2). En cinco casos se observalamismalesion
en T, en forma de hiposefial, en un caso en
formade hipersefial (igual queenT,).Conclu-
siones. El sufrimiento agudo al final del parto
y lanecesidad de reanimaci6n profunda, pue-
dendejar como secuelaunaPCD, apesar deno
haber presentado manifestaciones neurol 6gi-
cas en el periodo neonatal. L os pacientes con
PCD y antecedentes de sufrimiento fetal pre-
sentan en la RM un patrén tipico de lesion
cerebral, apareciendo los nucleos tdlamo y
putémen como las zonas mas vulnerables.

P63. Imégenes de resonancia magnética
cerebral en unacohortedenifiosprematu-
ros. Resultados preliminaresy per specti-
vasdefuturoen el estudiodelesionesen la
sustanciablancacer ebral con RM-difusion
tensor

M.J. Miranda®®, P.Born®, M.R. Wiegel| ®,B.
Peitersen?® H. Lou®

aDepartamento de Pediatria. ® Departamento de
Resonancia Magnética. Hospital Universitario
Hvidovre Hospita. ©Ingtituto Kennedy. Copenha-
gue. Dinamarca

Objetivos. Evaluar unanuevatécnicadereso-
nancia magnética (RM) RM-difusién tensor,
encuantoa 1. ldentificacion delas estructu-
rasdelasustanciablancacerebral que pueden
ser visualizadas, con estetipo deimégenes, en
nifios prematuros y recién nacidos. 2. En el
futuro: identificar lesiones en la sustancia
blancacerebral en nifiosprematuros, tan pron-
to como sea posible en el periodo neonatal .
Este trabajo es una pequefia parte de un pro-
yecto de investigacion cientificamayor, en el
que se ha hecho un estudio prospectivo y
comparativo de RM y ecografiacerebralesen
una cohorte de nifios prematuros durante dos
afos. Este estudio también incluye el valor
predictivo de todas estas técnicas en cuanto al
desarrollo psicomotor alargo plazo. Lahipo-
tesis de base, compartida por otros autores 'y
basada en estudios clinicos, de RM e histol 6-
gicos, es que los nifios prematuros pueden
sufrir lesiones sutiles y/o difusas (no cisticas)
en la sustancia blanca cerebral, que hasta
ahora no ha sido posible diagnosticar con los
meétodos de estudio tradicionales (por ejem-
plo, ecografia). Métodos. Método RM- Difu-
sién tensor: Entotal serealizaron 48 explora-
cionesde RM en 28 nifios prematuros con una
edad gestacional entre 26y 32 semanasy en 20
nifios de 32 semanas a término. Cinco adultos
voluntarios se examinaron como controles.
Iméagenes de RM codificadas en colores se
calcularon segin la direccion de la difusion
tensor en el espacio y en €llas se realizo la
identificacion de ciertas estructuras elegidas
delasustanciablancacerebral central. Resul-
tados. Estructuras como la cépsula interna,
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externa, cuerpo calloso y radiacion Optica se
identifican claramente a pesar de que, en la
mayoria de estos nifios, estas estructuras no
estan mielinizadas o slo o estén parcialmen-
te. Conclusiones. La RM-difusién tensor es
unatécnicanuevade RM que potencial mente
puede identificar, en el periodo neonatal, le-
siones en lasustanciablancacerebral en nifios
prematuros. Estudios futuros son necesarios
paravalorar la utilidad clinica de esta técnica
en cuanto al pronostico neuropsicolégico a
largo plazo de estos nifios.

P64. Derivacion ventricular en prematu-
ros £1.500 g con hidrocefalia posthemo-
rragica. Experiencia de 10 afios

B. Pérez-Duefias, E. Macig, M. Thi6, |I.
Lizarraga, X. Krauel, J. Campistol %, J.M.
Costa®, E. Claramunt®

Seccion de Neonatologia. Unidad Integrada de
Pediatria. ®Servicio de Neuropediatria. ®Servicio
de Neurocirugia. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de LI., Barcelona.

Objetivos. Conocer laincidenciadelacoloca-
cion de la vélvula de derivacion ventricular
(VDV) enlosprematurosde£1.500 g depeso
con hidrocefaliaposthemorrégica(HPH). Eva-
luar laevolucién clinicay las complicaciones
de este tratamiento hastalos dos afios de edad.
Pacientesy métodos. Estudio retrospectivo de
todoslos neonatos de £1.500 g de peso ingre-
sados en nuestra unidad neonatal, que han
precisado colocacion de VDV por HPH, entre
losafios 1988-1998. Serecogen datosreferen-
tes al tratamiento previo instaurado, tipo de
VDV y edad delacol ocacién, complicaciones
secundarias durante el ingreso neonatal, com-
plicaciones postalta y hasta los dos afios de
edad. Resultados. Han ingresado 498 prema-
turosde £1.500 gentrelosafios1988-1998. El
26,7% presentan hemorragiaintraventricular
(133 casos), un 8,2% presentan HPH (41 ca-
so0s) y en 17 casosseinstauraVDV (41%delas
HPH). En todos estos casos con VDV sereali-
zaun tratamiento previo: puncioneslumbares
evacuadoras (12), diuréticos (8), derivacion
ventricular externa (10), estreptocinasa (6) y
rTPA intraventricular (1). Seinstauran untotal
de 30 VDV, 21 de ellas durante el ingreso
neonatal (edad media 59 dias (intervalo
20d-156d), peso 1.826 g (intervalo
980 g-3.340 g)). Las complicaciones poste-
riores mas frecuentes durante el ingreso neo-
natal son: obstruccion valvular (5), infeccién
(5), requiriendo seisrecambiosvalvulares du-
rante el mismo ingreso. En la evolucién pos-
taltay hastalos dos afios de edad cuatro casos
presentan complicaciones valvulares, requi-
riendo untotal desieterecambios. Del total de
pacientes con VIDV se produce un éxitus en
los dos primeros afios de vida. Conclusiones.
La incidencia de VDV en los prematuros
£1.500 g con HPH esdel 41,4%. En todoslos
casos se instaura un tratamiento previo. El
indice de complicaciones esta significativa-
mente relacionado con el menor peso al ins-
taurar la VDV. La mortalidad global de los
pacientes con VDV en los primeros dos afios
de vida es del 5,9%.
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P65. Acondroplasia: desarrollo psico-
neuroevolutivo y atencién integral desde
el nacimiento hasta la edad escolar

A.Rodriguez-Sacristén, M.M. Romero-Pérez,
|. Pama-Fuentes, JA. Congero-Casares? A.
Marquez-Luque, |. Ramos-Sanchez

Unidad de Maduracién. Servicio de Pediatria.
2 Servicio de Rehabilitacion. Hospital Universitario
Virgen Macarena. Sevilla.

Objetivos. Laacondroplasiaesladisplasiadsea
més frecuente. La prevalencia oscila entre
1/15.000-1/40.000 nacidosvivos. Secaracteri-
za por bajatalla, macrocefaliay acortamiento
de miembros, debidos aun defecto en el creci-
miento endocondral del hueso. Objetivo. Eva-
luar el desarrollo somético, psicomotor y la
atencion integral de un grupo de nifios afectos
deacondroplasia. Pacientesy métodos. Seestu-
dian 10 nifios con acondroplasia seguidos en
nuestra unidad de maduracion. Se analizan
datos epidemiol gicos, somatométricos, evo-
lucion clinicay desarrollo psiconeuroevol uti-
vo. Lamuestraestd compuestapor 5 varonesy
5 mujeres. Laedad mediaal tltimo control fue
de 3 afios 8 meses (19 meses-6 afos). El 70%
fueron recién nacidos a término de peso ade-
cuado. Todoslosnifiosprecisaroningresoenel
periodo neonatal paraestudio desuscaracteris-
ticas fenotipicas, presentando patologia peri-
natal tan s6lo un nifio. Larelacion peso/tallay
el PC se mantienen en el P50 al nacer, alos 3,
12, 24 meses y alos 5 afos. El ritmo de las
adquisicionesmotorasenlosdosprimerosafios
se encuentra enlentecido debido alamacroce-
falia, hipotonia axial, hiperlaxitud articular y
configuracién ésea que presentan con control
cefélico aunamediade 5 meses, sedestacion: 9
meses, deambulacion: 17 meses. El desplaza-
miento independiente previo a la marcha se
realizaaunaedad mediade 9,5 meses siguien-
do un patrén de volteo y arrastre en el 80% de
los nifios y gateo en el 20%. A pesar del leve
retraso madurativo en el control postural, el
80% presenta un cociente de desarrollo psico-
motor global normal en los dos primeros afos,
conunamediade CD alos 6,24 mesesy 5 afios
de 95, 100y 100. El 50% de los nifios presenta
trastornosdel lenguaje (4 trastornos articul ato-
riosy 1 retraso madurativo) precisando trata-
miento de logopedia, el 20% hipoacusia de
transmision y el 50% de la serie trastornos del
suefio (apneaobstructivaen un caso). Todaesta
patologia esta condicionada en gran medida
por laasociacion de una base de craneal corta,
aplanamientodelaraiz nasal junto acatarrosde
vias altas de repeticion, lo que produce una
disminucion de la via aérea superior. Las alte-
racionesneurol 6gicas que pueden presentar los
nifios con acondroplasia son secundarias a la
hidrocefalia, laestenosisdel foramen magnum
y laestenosisdel canal medular (més frecuente
en el adulto). Ennuestraseriedosnifiospresen-
taban ventriculomegalia. En el servicio de re-
habilitacion infantil se realiza la atencion pre-
coz de las deformidades vertebrales (cifosis
toracolumbar, estenosis del canal raguideo,
estenosisdel foramen magnum) y demiembros
(incurvaciéndelatibia, genuvaro, genuvalgo,
flexodecodo), loquepermitelaprevenciénde
las alteraciones neurol gicas secundarias a la
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compresion medular, no presente en ninguno
denuestros casos. Conclusiones. 1. Ennuestra
serie la adquisicion del control postural se
encuentraenlentecida, y el cocientededesarro-
Ilo global es normal en los dos primeros
afos. 2. Un porcentaje importante presentan
ateracionesdel lenguajey del suefio. 3. Ningdn
nifio presentaalteracionesneurol6gicas. 4. Es
importantelaatenciénintegral aestosnifiospor
un equipo multidisciplinar.

P66. L eucoencefalopatiay megal oencefalia
con formacion de quistes. Aportacion de
un nuevo caso portador de un fenotipo
Bannayan-Zonana like

M.A. Grimalt?® A. Ruiz-Gémez? J.M.
Romén?, A. Martin®, A. Ribes®

2Servicio de Pediatria y Neuropediatria.  Servicio
de Dermatologia Infantil. Hospital Son Dureta.
Palma de Mallorca. °Institut Bioguimica Clinica.
Barcelona.

Objetivo. Aportar un nuevo caso deleucoence-
falopatia y megaloencefalia con formacion
quistica subcortical frontoparietal derecha de
presentacion en el primer afio de vida. Se des-
criben los hallazgos neurol gicos y madurati-
vos del caso, asi como la asociaciéon de una
aciduriaorganicadicarboxilicadetectadaenun
episodio de stress metabdlico infeccioso y un
fenotipo sugerente de Bannayan-Zonana like.
Caso clinico. Varén de 2 afios de edad con
megal oencefaliaprogresivaasociadaaunaafec-
tacion de la sustancia blanca hemisférica con
formacion quisticafrontoparietal derecha, que
presenté alos 8 meses un episodio de hipoglu-
cemia con un perfil de &cidos grasos plasméti-
cosy aciduriadicarboxilica sugerente de défi-
citenLCHAD, quenoseconfirméenel cultivo
de fibroblastos. A esa edad el PC estaba en
percentil 90y presentabaun|everetardo madu-
rativo de predominiomotor axial . El estudiode
RMN craneal mostré lapresenciade unaleuco-
distrofia difusa simétrica supratentorial. En el
control de RMN, alos dos afios, se demostro la
aparicion de una formacién quistica subcorti-
cal de localizacion frontoparietal. A pesar de
losimportantes hallazgos en laneuroimagen el
nifio solo apresentado unretardo enladeambu-
laciony en el lenguaje expresivo sin lapresen-
cia de ataxia o convulsiones. En la actualidad
los hallazgos de la RMN se mantienen simila-
resy el PC estiden 4DE. L os estudios biogquimi-
cos descartaron otras causas de leucodistrofia.

P67. Distrofia muscular Emery-Dreifuss
autosdmica dominante. Andlisis clinico y
genético

J. Colomer® C. lturriaga® A. Puche®, G.
Bonne®

#Servicio de Neurologia. Hospital Sant Joan de
Déu. Esplugues de LI., Barcelona. °Servicio de
Neuropediatria. Virgen de la Arrixaca. Murcia.
¢INSERM URB523-Ingtitut de Myologie. Paris.

Introduccién. La distrofia muscular de

Emery-Dreifuss (DMEDAD) se caracteriza por
lapresenciade contracturas, debilidad muscular
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y trastornos de la conduccién cardiaca. En la
actualidad se han descrito dostipos de herencia.
Laformadominante, presentaunfenotipovaria-
ble; el genconocidocomoLMNA, selocalizaen
laregién1g11-g23(Bonne1999)y codificapara
dos proteinas o laminas A y C situadas en la
membranainternanuclear. Presentamosunafa-
milia con tres miembros afectados, cuyaclinica
y genética, confirman el diagndstico de una
DMEDAD. Casos clinicos. Las dos pacientes,
desexofemeninoy edadesrespectivasde1ly 14
afos, consultaron por laexistenciade contractu-
ras a nivel de codos, marcha de puntillas de
formaasimétricay discretadebilidad parasubir
escaleras. Su madre actualmente en silla de
ruedas es portadora de un marcapaso cardiaco.
Ambas pacientes mostraron val oresalteradosde
CK sérica alrededor de 1.000 Ul/I, y el patron
electromiogréfico es de caracter miégeno en
ambas. L osestudioscardiol 6gicosnoevidencia-
ron en ningunadeellastrastornosdelaconduc-
cion cardiaca. Labiopsiamuscular confirmé la
presencia de un patron distréfico discreto con
normalidad inmunohistoquimicay en el blot de
ladistrofina, merosina, complejosarcoglicanoy
emerina. Los estudios genéticos confirmaron la
mutacion en el exon 7 (R453W), en el gen
LMNA. Conclusiones. Creemos que el cuadro
clinico junto a la alteracién genética, permite
afirmar el diagnéstico de DMEDAD. Se anali-
zan las diversas fenotipos, su relacién con los
diferentes complejos proteicos nucleares, asi
comolaconductaterapéutica. Estudioefectuado
conel soportede’ LaMarat6deTV3' N.°982610

P68. Hiperecplexia frente a epilepsias
reflgjas

F.M. Oliete-Garcia, J M. Ramos, A.
Manquillo, M.T. Santos-Garcia, A. Barrio-
Nicoléas

Centro Neurolégico Infantil. Madrid.

Objetivo. Describir el cuadro clinico de una
pacientequecuentacon 12 afiosenlaactualidad
y que hasta el momento en que consulté en
nuestro centro estaba diagnosticada de hiperec-
plexia. Serealizaunarevision de estaentidad y
seplantean diversoscuestionesadiscusion. Caso
clinico. Lahistoriaclinicaseremontaal periodo
delactancia; esen el cuarto mes de vidacuando
se descubre la existencia de descargas que se
producianenformadesal vasy quesemiol dgica-
mentesecaracterizaban por hipertoniaglobal de
predominio axial. Eran més frecuentes durante
el suefio. Estos espasmos en extension se desen-
cadenaban en clararel acién con estimul ossono-
rossorpresivos. El desarrollomadurativo estuvo
globalmenteretrasado. Todoslosestudiosprac-
ticados fueron normaes (RM del SNC, scree-
ning metabdlico, estudiogenético). Unicamente
en unregistro EEG, practicado alostres meses,
serefiere la existencia de descargas generaliza-
das de punta onda. No se refieren antecedentes
ante/perinatales de interés; peso del recién naci-
do 3.500 g. El pacienteno precisdingresoenel
servicio de neonatologia. En el momento de
consultar en nuestro centro presentabacrisis de
rigidez tanto axial como de extremidadesquese
desencadenaban con los estimulos sonoros y
provocaban una caida al suelo. Estos episodios
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han sido refractariosal tratamiento con clonace-
pany clobazam. También seensaydel tratamien-
to con &cido valproico sin resultados. Todos los
registrosqueaportabanlospadres, hastalafecha
de la primera consulta, eran normales. Resulta-
dos. Se comprobd en |os primeros registros la
ausencia de grafoel ementos paroxisticos. En el
estudio poligrafico de suefio se recogieron
descargas de puntas y polipuntas-onda en
regiones frontales en la fase superficia de
ensuefio. Se instauro tratamiento con carbama-
cepina asociado a clobazan con buenos
resultados. Conclusiones. 1. ¢Tenemosbiende-
finida la enfermedad del sobresalto o hiper-
ecplexia? 2. ¢Esunaentidad aisladao setratade
una epilepsia reflgja que posteriormente se evi-
dencia como tal? 3. ¢Los farmacos aconseja-
bles para este proceso son los idéneos, o debe-
mosplantear otrasalternativas?El cuadroclinico
descrito, catal ogadosiemprecomohi perecplexia,
haresultado ser unaepilepsiamiocl 6nica, conun
correlato EEG, que hastalaactualidad hamejo-
rado de formaevidente con tratamiento de car-
bamacepinay clobazam.

P69. Estudio de 1.731 nifios menoresde 4
afos derivados en 1999 por posiblestras-
tornosen su desarrollo

C. Bugié?® M.A. Rubert®

2DAPS Centro Desarrollo Infantil y Atencién
Precoz. Sant Cugat del Vallés. *Uni6 de Centres
d' Atenci6 Precog de Catalunya (UCAP). Barcelona.

Objetivo. Estudiar lapoblacién menor de 4 afios
derivada a centros de desarrollo infantil y aten-
cion precoz (CDIAP) de la UCAP en 1999.
Pacientesy métodos. Serecibieron 1.731 nifios.
Lasvariables consideradas fueron: procedencia
derivacion, motivo de consulta 'y diagndstico
funcional. Se establecieron cuatro grupos por
edad de derivacion. Resultados. Por edades: Oa
24 meses. 24%; 13a24 m: 14%; 25a36 m: 28%;
37y 48 m 34%. Procedencia de las consultas:
sanidad: 51%; educacion: 35%; servicios socia-
les: 10%. El sistema sanitario derivaun 82% de
los nifios de primer afio, 68% de | os de segundo
ano, 41%del terceroy 31%delosdecuarto afio.
A partir de los 2 afios la deteccion y derivacion
serealiza principalmente desde educacion: 45y
57%entercery cuarto afio. Motivo delaconsul-
ta: retraso/trastorno del lenguaje: 32%; retraso/
trastorno motor: 16%. En el primer afio el tras-
torno motor es el motivo mas frecuente (38%),
en el tercer y cuarto afio retraso/trastorno del
lenguaje(46y 51%) y trastornodelaconducta(8
y 6%). Diagndstico: trastornodel lenguaje: 21%;
trastorno delamotricidad: 14%; retraso evol uti-
vo: 13%; trastornos emocionales: 13%; TGD:
6%,; trastorno de la conducta: 6%. Diagndstico
maésfrecuenteen el primer afio: trastorno motor
(30%); enel segundo: retrasoevol utivoy trastor-
no motor (ambos 18%), y en el terceroy cuarto:
trastorno del lenguaje (31%). Conclusiones. Alta
derivacion sanitariaen el primer y segundo afio
de vida, asociada a sindromes malformativos,
cromosomopatias, trastorno de la motricidad y
factores pre-perinatales de alto riesgo. Menor
deteccion sanitariaen alteracionesdelacomuni-
caciony delaconducta. Posterior deteccin por
lared educativa.

P70. Agenesiadel cuerpocallosoenunode
dos gemelos unicigotos. Un experimento
dela naturaleza

R. Coronado?, M. Roig, A. Macaya

Unidad de Neurologia Infantil. Hospitals Vall
d'Hebron. Barcelona. ®Hospital de Palamos.
Girona.

I ntroducci6n. Losgemel osunicigotoshan cons-
tituido unaexcelentefuentedeinformacioncien-
tifica para ayudamos a comprender hasta que
punto eslagenéticao el ambienteel responsable
del fenotipo, la patologia o la conducta de los
humanos. En |as extrafias ocasiones en que uno
delosdospadeceunamalformaciondel SNC, su
estudio nos permite comprender | as consecuen-
cias que aquella pueda llegar a tener. Caso
clinico. Setratade un paciente de sexo masculi-
no, que en la actualidad tiene 15 afios. Fue
diagnosticado a través de RM de agenesia par-
cial del cuerpo calloso con ausencia de rostrum
y espleniumsin otras alteracionesen SNC. Ade-
maéspresentabaClV subadrticay estenosissuba-
ortica. En su seguimiento se puso de manifiesto
unretrasodelatallaquesiguiélacurvade-3DE,
una microcefalia con un PC que creci6 justo
debgjo de -2 DE, un CI de 94, trastorno de
aprendizajey trastorno por déficit de atencién.
Su hermano gemelo, con un estudio HLA que
resultd idéntico, estd sano. No presenta ninguna
malformacién de SNC, hacrecido con unatalla
y un PC alrededor delamedia, suCl esde 101y
no ha tenido ninguin problema de rendimiento
escolar. Discusion. Seanalizacomo nuestro caso
pone de manifiesto que la agenesia de cuerpo
call oso puede tener unas consecuenciasdificiles
dediferenciar delanormalidad o de ser atribui-
dasalamalformacion. Tambiéndiscutimossi las
inferencias que se realizan a partir de casos
aislados de gemelos unicigotos pueden tener
valor paralapoblacion general.

P71. Efectosdel tratamientoantirretroviral
altamente eficaz sobre la encefalopatia
progresiva asociada al virusdeinmunode-
ficienciahumana. Experienciaen e Hospital
Sant Joan de Déu de Bar celona

M. Gudifio, C. Fortuny, P. P6o

Servicio de Neurologia. Unidad Integrada Hospital
Sant Joan de Déu-Clinic. Barcelona.

Introduccion. Esfrecuentelaafectaciondel siste-
ma nervioso central (SNC) en nifios y adultos
infectados por el virusdeinmunodeficienciahu-
mano (VIH). Laformaclinicamasgravey carac-
teristicade afectacion neurol 6gicaeslaencefal o-
patia progresiva asociada a VIH (EPAVIH).
Objetivos. Determinar e nimero de pacientes
afectos de EPAVIH y evaduar la respuesta a
tratamiento antirretroviral atamente efectivo
(TARVAE). Desde 1985 se han identificado 33
pacientes infectados por VIH, 16 de ellos han
presentado una encefalopatia asociada al VIH y
deéstos7unaEPAVIH, 4nifiasy 3nifiosconedad
promedio de 3 afios. En 6 fueron producto de
transmision vertical, en 5lasmadres desconocian
su estado de infectada al momento del diagnés-
tico. Todoshabian presentado gradosvariablesde
retraso psicomotor y presenciade signos pirami-
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dales, 6 presentaron alteracion en los estudios de
neuroimagenes. Todoshanmejoradoconel TAR-
V AE pasando de una encefa opatia progresiva a
una estética. Conclusiones. 20% de |l os pacientes
infectados VIH presentaron una EPAVIH. La
EPAVIH esmésfrecuente en hijosde madresque
desconocian su estado deinfeccion. El TARVAE
ha mejorado el prondstico de los pacientes con
infeccion HIV, evitando que aparezcalaEPAVIH
enlosqueno latienen, deteniendo laprogresion
y haciendo quesecomporten comounaencefalo-
patia estética aquellos que latuvieron

P72. Sindrome de Rett confirmado, en un
varén

P. P60?, J. Armstrong®, E Monr6s®

3 Servicio de Neuropediatria. ® Seccion de Genética.
Unidad Integrada Hospital Sant Joan de Déu-

Hospital Clinic. Hospital Universitari Sant Joan de
Déu. Esplugues de LI., Barcelona.

Introduccion. Si el sindrome de Rett (SR) ocu-
rre en varones ha sido una cuesti6n no resuelta
hasta la actualidad, porque no existian medios
parademostrarlo. Con el descubrimiento delas
mutacionesdel gen MECP2 (X 28), rel aciona-
do con el SR, actual mente es posible confirmar
el diagnéstico. Caso clinico. Varon, fruto de
cuarto embarazo. No consanguinidad. Parto a
término, eutdcico. Desarrollo psicomotor nor-
mal hasta los 12 meses. A partir de esta edad
presenta un cuadro regresivo con pérdida del
habla, manteniendo buen contacto ocular, e
hiperactividad (no constan otrosdatoshastalos
7 afios que consulta por autismo y convulsio-
nes). Exploracion: perimetro craneal 2DE, fe-
notipo normal. Estereotipias de frotarse las
manos, movimientos de protusion y succion
lingual y bruxismo. Episodiosdepausarespira-
toria prolongada con cianosis peribucal y dis-
tensién abdominal queterminan con pérdidade
conciencia, seguidosde hiperventilacion. Estas
crisisserepetian ennimero de 60-70/dia. EEG:
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trazadolentoy desorgani zado, sin paroxismos.
Apneas prolongadas. RM normal. Cariotipo
46, XY . Los estudios de metabol opatias resul -
taron normales. Enlaactualidad tiene 12 afios,
y las crisis andxicas estdn controladas con
neurolépticos. Este paciente cumple, como
minimo 8 criterios de los 9 necesarios para €l
diagndsticode SR por loserealizd el estudiode
mutaciones en la regién codificante del gen
MECP2, responsable del SR. Se utilizaron las
técnicas de SSCP, heterodUplex y secuencia-
cion, y se evidencié lamutacion 398G-A en el
gen MECP2, queno habiasido descritaprevia-
mente. Lamutacién produce el cambio R133H
en la proteina. Conclusiones. El SR clésico se
hadescrito solamente en nifias. Se han publica-
dosal menos 10 casosen varones, basandoseen
criterios clinicos, pero en ningln caso con
estudio de ADN que confirme el diagndstico.
Consideramos de interés clinico y cientifico
este hallazgo, ya que puede ayudar a definir
mejor el fenotipo del sindrome.
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