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Comunicaciones orales I: epilepsia

o1

ESTRIDOR LARINGEO COMO COMPLICACION )
POTENCIALMENTE GRAVE DE LA ESTIMULACION VAGAL
EN EL TRATAMIENTO DE UNA EPILEPSIA REFRACTARIA

Abeledo A ?, Clarés A ©, Pineda M ?, Gonzélez V *, Sanmarti X *°
“ Servicio de Neurologia. ” Unidad de Epilepsia. ¢ Servicio de
Otorrinolaringologia. Hospital Sant Joan de Déu. Universitat de Barcelona.

Objetivo. Descripcién de un caso de estridor laringeo acompafiante
a la accién de un estimulador del nervio vago (VNS) en el trata-
miento de una epilepsia refractaria. Caso clinico. Nifia de 6 afios de
edad afecta de una paquigiria bilateral, que le desencadena una epi-
lepsia farmacorresistente. Tras la implantacién del VNS izquierdo
presenta ronquera, tos y disfagia a liquidos, ya resueltos. Se realizan
aumentos progresivos de la intensidad, a razén de 0,25 mA semana-
les. Al llegar a 1,50 mA la madre refiere la aparicién de un estridor,
que se acompaiia de cianosis peribucal, coincidente con el tiempo
de activacién programado del VNS (30 s cada 5 min). Se documen-
ta mediante pulsioximetria bajadas de saturacion hasta el 85%. Se
realiza estudio por videolaringoscopia directa, bajo sedacioén, a di-
ferentes intensidades de estimulo. Se evidencia aduccién de cuerda
vocal izquierda, y parcialmente la derecha, con contraccidn ritmica
de las mismas, con intensidades superiores a 0,75 mA, afectando el
flujo aéreo y desencadenando desaturacién y aumento del trabajo
respiratorio. Conclusion. La aparicién de efectos adversos en la te-
rapia con VNS es habitual, sin embargo la presentacion de contrac-
ciones ténicas de las cuerdas vocales durante su activacion es infre-
cuente y no ha sido estudiada en nifios. Creemos necesario extender
la recomendacién de estudio de movilidad de cuerdas vocales pre y
postimplantacién del VNS también a la poblacién infantil.

02.

RIESGO DE RECURRENCIA TRAS LA SUPRES~I()N
DEL TRATAMIENTO ANTIEPILEPTICO EN NINOS

Aguirre Rodriguez FJ, Aguilera Lépez P,
Ramos Lizana J, Casinillo Garcia E
Hospital Torrecdrdenas. Almeria.

Objetivo. Estudiar el riesgo de recurrencia tras la supresion del tra-
tamiento antiepiléptico en nifios. Pacientes y métodos. Todos los ni-
flos menores de 14 afios con dos 0 mds crisis epilépticas no provo-
cadas y separadas al menos 24 horas atendidos en nuestra unidad
entre 1994 y 2004 fueron incluidos y seguidos prospectivamente.
Resultados. Se incluyeron 353 nifios con dos o mds crisis epilépti-
cas no provocadas. 238 entraron en remisién y se les propuso reti-
rar la medicacién. 216 aceptaron. El tiempo medio libre de crisis an-
tes de la supresion fue de 2,2 afios. La estimacién de Kaplan-Meier
del riesgo de recurrencia fue del 23% a los dos afios (IC 95% = 17-
29) y del 28% a los 5 afios (IC 95% = 22-34). En el andlisis uni y
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multivariable utilizando el modelo de riesgos proporcionales de
Cox, la etiologia sintomadtica remota, varios tipos de crisis y una
historia previa de crisis febriles o de convulsiones neonatales se
asociaron con un aumento significativo del riesgo de recurrencia.
El riesgo de recurrencia a los dos afios fue del 17% (IC 95% = 11-
23) para las epilepsias idiopdticas/criptogénicas y del 41% (IC 95%
= 28-54) para las sintomdticas remotas. Por sindromes, el riesgo
fue: sindrome de West (0%), epilepsia roldndica benigna (10%),
epilepsia sin crisis inequivocamente parciales o generalizadas (11%),
crisis infantiles benignas (13%), epilepsia-ausencia infantil (16%),
epilepsias parciales criptogénicas (20%), epilepsias parciales sinto-
madticas (45%), epilepsias generalizadas sintomadticas (54%). Con-
clusion. El riesgo de recurrencia tras la supresién del tratamiento
antiepiléptico en nifios es bajo. La etiologia y el diagndstico sindré-
mico son los principales factores predictores.

03.

USO DE LEVETIRACETAM EN PACIENTES
DIAGNOSTICADOS DE EPILEPSIA CON
PUNTA ONDA CONTINUA EN SUENO LENTO
Cantarin V, Garcia-Penas JJ, Ruiz-Falc6 ML,
Gutiérrez-Solana LG, Duat A, Lépez-Marin L

Seccion de Neurologia. Hospital Infantil Universitario Nifio Jesiis. Madrid.

Objetivo. Describir el perfil de eficacia y seguridad del levetirace-
tam (LEV) en nifios con epilepsia con punta onda continua en sue-
fio lento (EPOCS) refractaria. Pacientes y métodos. Estudio retros-
pectivo de 31 pacientes consecutivos con EPOCS refractaria, con
edades entre 22 meses y 17 afios, tratados con LEV en terapia afia-
dida entre enero de 2002 y diciembre de 2008. La dosis final de
LEV oscil6 entre 50-100 mg/kg/dia. En todos los casos se analizan:
respuesta clinicoelectroencefalografica, perfil neurocognitivo evo-
lutivo y posibles efectos adversos. Resultados. Un 58% de los pa-
cientes tratados mostraron una reduccién mayor o igual al 50% de
reduccién de la frecuencia global de crisis, incluyendo un 32% que
quedaron libres de crisis. Un 68,7% de los pacientes presentaron
mejorfa significativa del patrén de EEG, incluyendo un 48,3% en
que se normalizé totalmente el trazado de suefio. Un 32% mostra-
ron una mejoria significativa en conducta y atencién. Los efectos
adversos se presentaron en el 38,7% de los tratados, obligando a
suspender el LEV en tan sélo tres casos. Conclusiones. El LEV es
una alternativa eficaz y segura como terapia afiadida al tratamiento
de la EPOCS en pacientes pediatricos. El empleo de dosis altas de
LEV se relaciona con un aumento de 12 veces la aparicién de efec-
tos adversos. Las etiologias criptogénicas parecen tener una mejor
respuesta desde el punto de vista clinico. La remisién del patrén
electroencefalografico no siempre se correlaciona con un completo
control de las crisis y viceversa. El LEV puede tener un efecto po-
sitivo sobre el estado neuropsicoldgico del paciente.
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04.

EPILEPSY SURGERY OUTCOME IN CHILDREN
DEPENDS ON UNDERLYING PATHOLOGY

Ferreira J 2, Romero C°, Canas N2, Correia J°,

Leal A€, Cabral P? for the Epilepsy Surgery Group,

Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental

“ Neurology Department. b Neurosurgery Department. Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental. ¢ Neurophysiology Department. Centro Hospitalar Psiquidtrico. Lisboa.

Introduction. Several studies have shown that the efficacy of epilepsy
surgery in children is influenced by the underlying pathology/
epileptic syndrome. Aim. To evaluate the effectiveness of epilepsy
surgery in paediatric patients with refractory epilepsy. Patients and
methods. We reviewed the clinical files of all patients under age 18
operated between 1995 and 2008 (rn = 59). Telephonic follow-up
was obtained in 51. Demographic characteristics of epilepsy, surgi-
cal outcome (Engel classification) and satisfaction level of care-
givers were related to pathology, epileptic syndrome and type of
surgery. Results. 67 surgeries were performed. Cortical dysplasia
was the commonest pathology (n = 15; 73% Engel Ia; satisfaction
93%), with surgical results not depending on their location, Mesial
temporal sclerosis (n = 10; 60% Engel Ia; satisfaction 100%) was
the commonest pathology above 10. Dysembryoplastic neuro-
epithelial tumours (n = 8) and gangliogliomas (n = 3) obtained the
best surgical results (100% Engel Ia). For other conditions (caver-
nomas, gliomas, tuberous sclerosis, cysts) lesionectomy (n = 9;
56% Engel Ia) or exeresis of epileptogenic cortex (n = 3; 67% En-
gel I1Ia) were performed. Hemispherectomy (n = 3) and corpus cal-
losotomy (n = 8) were performed in more severe epileptic syn-
dromes (Lennox-Gastaut syndrome, extensive neuronal migration
defects, Sturge-Weber syndrome). These were associated to worse
surgical outcomes (> 50% seizure-reduction in 83%, satisfaction
67%). Conclusions. Our results confirm that the efficacy of paedi-
atric epilepsy surgery mainly depends on the underlying pathology
or epileptic syndrome. Their knowledge is essential for a better
management of expectations regarding this therapy.

05.

PERFIL DE EFICACIA Y SEGURIDAD DEL LEVETIRACETAM
INTRAVENOSO EN EL TRATAMIENTO DE LAS CRISIS
AGUDAS REPETITIVAS Y DEL ESTATUS EPILEPTICO

EN NINOS Y ADOLESCENTES

Garcia-Pefias JJ, Duat A, Lépez-Marin L,
Cantarin V, Ruiz-Falc6 ML, Gutiérrez-Solana LG

Seccion de Neuropediatria. Hospital Infantil Universitario Nifio Jesiis. Madrid.

Objetivo. Describir el perfil de eficacia y seguridad del levetirace-
tam (LEV) intravenoso en el tratamiento de las crisis agudas repeti-
tivas y del estatus epiléptico refractario en nifios y adolescentes.
Pacientes y métodos. Revision retrospectiva de las historias clinicas
de 35 pacientes pedidtricos, tratados con LEV intravenoso, con
edades comprendidas entre 14 dias y 18 afios. En todos los casos, se
analizan: datos demograficos, patologia neuroldgica asociada, indi-
cacion de uso de LEV intravenoso, dosis administrada, control de
crisis (eficacia) y posibles efectos adversos (tolerabilidad). No se
utilizé bolo intravenoso, pero en los 29 tdltimos pacientes que trata-
mos hemos usado una dosis de ataque de 30 mg/kg (dosis maxima:
1.500 mg). En todos los pacientes se infundié LEV intravenoso du-
rante 10-15 min. La frecuencia de administracién fue cada 8-12 h.
Resultados. E1 LEV intravenoso se usé para tratar crisis agudas re-
petitivas en 25 casos y para tratar estatus epiléptico refractario en
10 pacientes. La dosis media administrada fue de 50,75 mg/kg/dia.
Todos los pacientes habfan recibido tratamiento previo anticonvul-
sionante parenteral con diacepam, midazolam, fenitoina, valproato
y/o fenobarbital. En 30 pacientes (85%) existia una etiologia sinto-
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matica definida. Veinticinco pacientes (71%) se etiquetaron como
respondedores, al mostrar mas de un 50% de reduccién en la fre-
cuencia global de crisis, incluyendo 13 pacientes (37%) que queda-
ron totalmente libres de crisis. Diecisiete pacientes (48%) presenta-
ron efectos adversos, siendo la somnolencia el mas frecuente
(40%). Conclusiones. EI LEV intravenoso puede ser una alternativa
eficaz y segura para el tratamiento del estatus epiléptico refractario
y de las crisis agudas repetitivas en el nifio.

06.

TRATAMIENTO CON LEVETIRACETAM
EN NINOS CON EPILEPSIA MIOCLONICA

Lépez-Marin L, Garcia-Pefias JJ, Duat A,
Cantarin V, Ruiz-Falc6 ML, Gutiérrez-Solana LG

Seccion de Neuropediatria. Hospital Infantil Universitario Niiio Jesiis. Madrid.

Objetivo. Describir el perfil de eficacia y seguridad del levetirace-
tam (LEV) en el tratamiento de la epilepsia mioclénica infantil, tan-
to en monoterapia como en terapia afiadida. Pacientes y métodos.
Revision retrospectiva de las historias clinicas de 40 pacientes pe-
didtricos con epilepsia mioclénica (edad media: 7 afios; rango de
edad: 6 meses-18 afos) tratados con LEV durante al menos 6 meses.
La epilepsia mioclénica se clasificé como idiopatica en 7 pacientes
(18%), como criptogénica en 13 (32%) y como sintomdtica en 20
(50%). Diez casos (25%) evolucionaron como sindrome de epilep-
sia mioclénica progresiva. Resultados. En 30 pacientes se utilizé
LEV como terapia afiadida y en los 10 restantes como monoterapia
de inicio. Un total de 32 pacientes (80%) presentaron mds de un
50% de reduccién en la frecuencia global de crisis (72% para terapia
afiadida y 90% para monoterapia), incluyendo 11 casos (27%) que
quedaron libres de crisis (16% para terapia afiadida y 60% para mo-
noterapia). Diez pacientes (25%) presentaron efectos adversos du-
rante el tratamiento (26% para terapia afladida y 20% para monote-
rapia), siendo la somnolencia el mds frecuente (22%). Los efectos
adversos obligaron a suspender el tratamiento en tan sélo 3 casos
(7%), debido a irritabilidad y trastorno de suefio. Conclusiones. El
LEV es una alternativa terapéutica eficaz y segura en lactantes, ni-
nos y adolescentes con epilepsia miocldnica, tanto en monoterapia
como en terapia afiadida. Algunos pacientes que sélo experimenta-
ron una respuesta parcial en dosis de 50-60 mg/kg/dia quedaron to-
talmente libres de crisis al alcanzar dosis finales de 100 mg/kg/dia.

(07

CORRELACION ENTRE EPILEPSIA Y CROMOSOMOPATIAS
EN NUESTRO HOSPITAL: ESTUDIO DESCRIPTIVO

Rodrigo M, Duat A, Lépez-Marin L,

Gutiérrez-Solana LG, Garcia-Penas JJ, Ruiz-Falcé6 ML

Seccion de Neuropediatria. Hospital Infantil Universitario Niiio Jesis. Madrid.

Objetivo. Describir la asociacion entre las distintas cromosomopa-
tias detectadas en nuestro medio con el fenotipo clinico y electro-
encefalografico de epilepsia. Pacientes y métodos. Revision retros-
pectiva de historias clinicas de 40 pacientes consecutivos valorados
en nuestro hospital con diagndstico de cromosomopatia y epilepsia.
Se analizan sexo, edad de inicio de la epilepsia, tipos de crisis, pa-
trén electroencefalogréfico, neuroimagen, patologia comérbida y
variables relacionadas con el tratamiento antiepiléptico. Resulta-
dos. Se describen 18 mujeres y 22 varones con 18 cromosomopatias
diferentes asociadas a epilepsia. La edad de inicio de la epilepsia
oscila entre 6 dias de vida y 10 afios. Presentan todo tipo de crisis y
diversidad de patrones electroencefalogréficos. Veinticuatro pacien-
tes presentan dismorfias y todos los nifios tenfan retraso mental con
o sin alteracién del comportamiento. Existe gran variabilidad de
respuesta al tratamiento, con refractariedad de la epilepsia en 8 pa-
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cientes. Las cromosomopatias mas frecuentes fueron los sindromes
de Down, Angelman, X fragil e inversién-duplicacién del cromoso-
ma 15. Conclusiones. Las cromosomopatias revisadas presentan
distintos fenotipos clinicos, desde sindromes polimalformativos a
casos con ausencia de rasgos dismoérficos, siendo comtn en todas
ellas el retraso mental con o sin alteracién del comportamiento. Las
alteraciones electroencefalograficas son ampliamente variables,
desde alteraciones focales con baja persistencia a trazados de ence-
falopatia epiléptica. Aunque existe gran heterogeneidad, encontra-
mos patrones electroencefalograficos caracteristicos que en ocasio-
nes suponen el signo gufa para orientar el diagnéstico de determi-
nadas cromosomopatias, como inversién-duplicacién del cromoso-
ma 15 y cromosoma 20 en anillo. La refractariedad de la epilepsia
parece estar determinada por el tipo de cromosomopatia.

08.

NUESTRA EXPERIENCIA EN EPILEPSIA: ESTADO DE
MAL ELECTRICO DURANTE EL SUENO Y PET CEREBRAL

Serrano N ?, Setoain X °, Gutiérrez A ?, Sanmart{ FX
@ Unidad de Epilepsia. Servicio de Neurologia. Hospital Universitari Sant Joan
de Déu. Barcelona. " Servicio de Medicina Nuclear: Hospital Clinic. Barcelona.

Objetivo. Mostrar los hallazgos con PET, video-EEG criticos e in-
tercriticos, tratamiento y evolucion clinica de tres pacientes afectos
de epilepsia con estado de mal eléctrico durante el suefio. Casos
clinicos. Caso 1: nifio que inicia crisis epilépticas con 4 afios, dos
afios después se evidencia deterioro cognitivo y alteracién de la
conducta; los EEG intercriticos presentan paroxismos en region
frontal derecha y un patrén POCS (punta onda continua durante el
suefio). El PET en fase activa muestra un drea de hipermetabolismo
frontal derecho con normalizacién posterior. Caso 2: nifio de tres
afios que comienza con crisis epilépticas junto con deterioro cogni-
tivo y alteracion de la conducta; en los EEG intercriticos presenta
paroxismos frecuentes en hemisferio izquierdo y un patrén de
POCS en la polisomnografia. El PET en fase activa muestra hipo-
metabolismo frontoorbitario y temporoparietooccipital izquierdo;
en un estudio a los seis meses el PET es normal. Caso 3: nifio de 23
meses que inicia crisis epilépticas, regresion cognitiva y alteracién
de la conducta; el EEG intercritico muestra paroxismos sobre todo
en el drea temporal derecha, y la polisomnograffa nocturna, un pa-
trén de POCS del hemisferio derecho. El PET en fase activa mues-
tra hipermetabolismo frontotemporal derecho. Conclusiones. En
nuestra experiencia se evidencian alteraciones en la fase activa de la
enfermedad que coinciden con el foco epileptégeno en los tres pa-
cientes y normalizacién del PET tras mejoria clinica y desaparicién
del patrén POCS. Este estudio contribuye a un mejor conocimiento
de esta patologia, dadas las escasas referencias de la literatura.

Comunicaciones orales IlI: trastornos del movimiento

09.

DISTONIA MIOCL(’)NICA} )
UNA DISCINESIA DE DIFICIL DIAGNOSTICO

Amado A, Blanco MO, Cobelas MC, Calviiio JA, Antelo J

Servicio de Pediatria. Complejo Hospitalario Universitario de Vigo.

Introduccion. La distonia mioclénica es un trastorno caracterizado
por contracciones musculares involuntarias sostenidas (continuas
con un patrén repetitivo) que generan torsién o adquisicién de pos-
turas anormales; unidas a espasmos musculares involuntarios arrit-
micos con origen en el sistema nervioso central. Existen dos for-
mas: una esporadica y otra hereditaria con herencia autosémica do-
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minante, con una caracteristica buena respuesta al alcohol. Es tipi-
ca la distonfa de cuello y hombros, y las mioclonfas en musculos
distales desencadenadas por diferentes estimulos. La principal mu-
tacion identificada es la que afecta al e-sarcoglicano (SGCE). Se
presenta un caso de distonia mioclénica familiar. Caso clinico. Pa-
ciente de 14 afios con historia familiar de distonia mioclénica (pa-
dre y tres tios paternos). Presentd un desarrollo psicomotor normal
con problemas en el rendimiento escolar. Desarroll6 un cuadro cli-
nico caracterizado por actividad miocldnica con el movimiento in-
tencional, teniendo que adoptar una postura rigida para tratar de
evitar la sacudida. Sin manifestaciones en el tren inferior. Pendien-
te de estudio genético del gen SGCE. Conclusiones. La distonia
mioclénica es una entidad de dificil diagndstico debido a su fre-
cuente confusién con otras discinesias, llegando a representar tan
s6lo el 3% de todos los sindromes disténicos en algunas series. La
positividad del estudio genético para el gen SGCE tiene implicacio-
nes prondsticas, ya que implica una aparicién mas precoz de la cli-
nica, junto con una sintomatologia mds grave.

010.

SINDROMES PERIODICOS INFANTILES:
ESTUDIO CLINICO Y GENETICO

Boronat S % Cuenca-Leén E?, Corominas R?,

Cormand B °, Roig M?, Macaya A ?

“Servicio de Neurologia Infantil. Hospital Universitari Vall d’Hebron.
b Departamento de Genética. Universitat de Barcelona. Barcelona

Objetivo. Estudio genético de 9 pacientes afectos de sindromes pe-
riédicos infantiles precursores de migrafia. Pacientes y métodos. Se
analizaron 4 pacientes con vértigo paroxistico benigno (VPB), 4
con torticolis paroxistico benigno del lactante (BPTI) y uno con hi-
potermia episddica espontdnea e hiperhidrosis (ESSH). El patrén
clinico mas frecuente reflejé la evolucién de BPTI a VPB y maés
adelante a migrafia con o sin aura, migrafia hemipléjica o tipo basi-
lar. Se procedi6 a andlisis mutacional de los genes relacionados con
formas monogénicas de migrafia: SCNIA, CACNAIA y ATPIA2.
Resultados. Se hallaron dos mutaciones en el gen CACNAIA en dos
de los casos. Una paciente con ESSH fue portadora de la mutacién
p-P1138A, mientras que un paciente con BPTI y posterior evolu-
cién a migrafia hemipléjica fue portador de la mutacién p.Y1245C.
Ambas mutaciones fueron consideradas patogénicas en funcién de
su ausencia en 200 cromosomas de control, posicién conservada en
genes ortélogos de especies inferiores y estudios funcionales efec-
tuados tras expresar el canal iénico mutado y detectar ganancia de
funcién en los andlisis de electrofisiologia celular por técnica de
patch-clamp. Conclusiones. Nuestros resultados aportan pruebas
de que los fenotipos BPTI y ESSH se hallan relacionados con la
migrafia hereditaria y describen por primera vez una base genética,
relacionada con las canalopatias, en ambos trastornos.

on.

TRASTORNOS DEL MOVIMIENTO EN
LAS CROMOSOMOPATIAS ESTRUCTURALES

Ciceres-Marzal C ?, Vaquerizo-Madrid J %, Bartolomé S °, Galan E©
@ Unidad de Neuropediatria. ” Unidad de Neuropsicologia.
¢ Unidad de Genética. Complejo Hospitalario Universitario de Badajoz.

Introduccion. Los trastornos del movimiento en la infancia, cuya
prevalencia no estd bien determinada en la actualidad, pueden clasi-
ficarse en tres grandes grupos: sindromes rigidohipocinéticos, dis-
cinesias y otros (estereotipias, sincinesias...). Segin su etiologia
pueden considerarse como primarios y secundarios a patologias
concretas o formando parte de un sindrome bien definido. Pacien-
tes y métodos. Presentamos un grupo reducido de pacientes diag-
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nosticados de anomalias cromosémicas cripticas en los que el tras-
torno del movimiento forma parte importante de su cortejo sinto-
madtico: tetrasomia 15q11-q13 asociada a estereotipias como fené-
meno compulsivo desencadenante de crisis epilépticas autoinduci-
das, microdelecién 4p16.3 con estereotipias manuales complejas,
microdelecion 18q22 con temblor postural y sincinesias, microde-
lecién 22q13.3 con estereotipia tinica, microdelecién 7q11.23 con
estereotipias mdltiples, microdelecion 614ql4 con estereotipias
multiples, trisomia parcial 22q11.2 con estereotipia de aleteo y mi-
crodelecidn 51522 con corea no progresiva. Aunque no considera-
dos como trastornos del movimiento describimos también a un pa-
ciente con una microdelecién Sp y movimientos del recién nacido
inadecuados. Conclusiones. Los trastornos del movimiento son fre-
cuentes en los sindromes de microdelecion. En algunos de estos sin-
dromes existen estereotipias bien identificadas (sindrome de Smith-
Magenis, sindrome de Angelman), pero en la mayoria de ellos no
estan bien definidas, sobre todo por el escaso nimero de pacientes
descritos. Creemos que se deben incluir los trastornos del movi-
miento cuando estdn asociados a rasgos dismorficos y/o afectacion
cognitivo-conductual en la sospecha diagndstica de anomalias cro-
mosomicas estructurales, e identificar bien el trastorno del movi-
miento para poder aproximarnos a una posible correlacién genoti-
po-fenotipo en un futuro.

o12.

COREA EN LA INFANCIA

Muiioz Cabello B, Ferndndez Ferndndez MA, Madruga Garrido M,
Mateos Checa R, Blanco Martinez B, Rufo Campos M

Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivos. Describir las caracteristicas clinicas principales de pa-
cientes con corea, su etiologia y la respuesta a tratamiento. Desta-
car la importancia del reconocimiento de este sintoma en la bisque-
da de la etiologia. Pacientes y métodos. Revision de historias clini-
cas de pacientes con corea de diferente etiologia en los afios 2005-
2008. Presentamos 8 pacientes pedidtricos que muestran la corea
como principal signo clinico. La corea fue el sintoma inicial en un
50% de ellos, siendo la edad media de comienzo la adolescencia o
los primeros meses de la vida. La etiologia es diferente en todos los
pacientes: discinesia paroxistica cinesigénica, corea benigno fami-
liar, vasculitis por varicela, encefalitis herpética, secundarias a una
enfermedad por anticoagulante lipico, tumor..., y el resto descono-
cidos. Una anamnesis detallada junto con la neuroimagen fueron
claves para el diagnéstico etioldgico en los casos referidos. La res-
puesta al tratamiento sintomdtico con neurolépticos fue favorable
en casi todos los casos, no siendo preciso tratamiento prolongado.
Uno de ellos requirieron tratamiento con oxcarbacepina, y dos, con
gammaglobulina y corticoides. Conclusiones. Una buena anamne-
sis y examen fisico son necesarios para la orientacién diagndstica
de corea, siendo en ocasiones dificil encontrar su etiologia a pesar
de la realizacion de pruebas especificas No siempre requieren trata-
miento cénico para su control, lo que evita efectos secundarios ex-
trapiramidales a largo plazo.

013.

MUTACION EN EL GEN TITF-1 COMO

CAUSA DE COREA NO PROGRESIVA

Fons C?, Gacio S?, Rizzu PP, Garcia A 2,

Campistol J %, Ferndndez-Alvarez E

“ Departamento de Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.
b Departamento de Genética Clinica. VU Medisch Centrum. Amsterdam.

Introduccion. La corea benigna familiar (CBF) se caracteriza por
corea no progresiva, de inicio precoz. Recientemente, mutaciones
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en el gen TITF-1 se han relacionado con CBF, hipotiroidismo y pro-
blemas respiratorios. Presentamos una nifia afecta de un grave tras-
torno de la marcha, corea, hipotiroidismo subclinico, confirmando-
se una mutacién en el gen TITF-1. Caso clinico. Nifa de 4 afios de
edad controlada por retraso motor y trastorno de la marcha. No de-
terioro neuroldégico ni convulsiones. Antecedentes familiares: sin
interés. Antecedentes personales: sepsis-meningitis meningocdcica
a los 3 meses, con evolucién favorable. Neumonia e infecciones de
vias altas el primer afio de vida. Hipotiroidismo en tratamiento hor-
monal sustitutivo. Perfmetro cefdlico: +3 DE. Leve hipotonia glo-
bal. Marcha inestable con aumento de base de sustentacion, necesi-
dad de apoyos y caida con gran facilidad. Movimientos coreicos en
extremidades. Nivel cognitivo normal. Estudios complementarios:
colesterol, triglicéridos, cribado metabdlico en sangre y orina, acti-
vidad biotinidasa, CDG, vitamina E, alfafetoproteina, inmunidad,
neurotransmisores LCR y glucorraquia, VCN/EMG, estudio oftal-
moldgico: normales. TSH: elevada, T4L: normal. RM cerebral: mi-
nima hiperintensidad periventricular posterior izquierda en T, y
FLAIR, inespecifica y que no explica la clinica de la paciente. Evo-
lucién y tratamiento: ante la sospecha de corea benigna asociada a
hipotiroidismo se solicita estudio del gen TITF-I confirmandose
una mutacién ¢.463+1G>A patégena. Ensayo terapéutico con levo-
dopa (100/25). Dosis actual: 9 mg/kg/dia. Respuesta favorable. Con-
clusiones. Hasta donde nosotros conocemos, este es el primer caso
comunicado en Espaifia. Deberfamos sospechar esta entidad ante la
asociacion de corea, hipotiroidismo y trastornos respiratorios. El es-
tudio genético permite confirmar el diagndstico.

014.

DISCINESIA PAROXISTICA INDUCIDA POR EL
EJERCICIO ASOCIADA A NEUROGLUCOPENIA

Y MUTACION EN SLC2A1

Macaya A ?, Urbizu A ?, Cuenca-Leén E*,

Del Toro M 2, Conill J®, Roig M ?

@ Grupo de Investigacion en Neurologia Infantil. ® Servicio de Neurofisiologia.
Hospital Universitari Vall d’Hebron. Barcelona.

Objetivo. Estudio clinico y genético de dos gemelos monocigéticos
con discinesia paroxistica inducida por el ejercicio y epilepsia ge-
neralizada con ausencias. Casos clinicos. A la edad de 5 afios am-
bos hermanos iniciaron episodios breves y diarios de distonia y co-
reoatetosis desencadenados por el ejercicio prolongado, pero que
mejoraban rapidamente con la ingesta de bebidas isoténicas o zu-
mos. El interrogatorio dirigido detecté asimismo sintomas sugesti-
vos de crisis de ausencia, confirmadas por el hallazgo de descargas
de punta-onda generalizada de 3 Hz en el EEG y que mejoraron con
etosuximida. A los 9 afios ambos hermanos presentaban trastorno
de aprendizaje. Los cocientes de glucosa LCR/plasma fueron de
0,4y 0,37. Se procedi6 al andlisis mutacional del gen SLC2A 1, res-
ponsable del déficit del transportador de glucosa (GLUT1) median-
te amplificacion y secuenciacién de 10 exones del gen y sus regio-
nes flanqueantes. Ambos pacientes presentaban la mutacién de no-
vo ¢.G493A en el ex6n 4, que produce la sustitucién aminoacidica
pVall65lle. La mutacién, en una posicién altamente conservada en
la evolucidn, no se hallé en 200 cromosomas de la poblacién gene-
ral espafiola. Su patogenicidad se ve reforzada por la reduccion del
transporte de glucosa observada por otros autores en el estudio fun-
cional de una mutacién idéntica en el pardlogo GLUT2. Conclusio-
nes. Se describe una nueva mutacion en SLC/A2 causante de disci-
nesia paroxistica inducida por el ejercicio. El hallazgo confirma y
extiende recientes publicaciones que sugieren que el déficit de GLUT1
debe ser considerado en el diagnéstico diferencial de los sindromes
de discinesia paroxistica y epilepsia.
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015.

ONANISMO EN LA INFANCIA TEMPRANA:
UN TRASTORNO PAROXISTICO INFRADIAGNOSTICADO

Alvarez Bascones E 4 Aga Aguirre M b Martinez Gonzalez S ¢,
Martinez Gonzdlez MJ ?, Garcia Ribes A ?, Prats Vifias JM #

@ Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Barakaldo, Bizkaia.

b Centro de Salud de Repelega-Portugalete. Bizkaia. ¢ Centro de Salud

de Kueto-Sestao. Bizkaia.

Introduccion. El onanismo o masturbacion infantil es un comporta-
miento normal comtn. En los lactantes y preescolares puede ser di-
ficil de reconocer debido a la ausencia de manipulacién genital y a
la apariciéon de movimientos y posturas inusuales durante los episo-
dios. Por ello, puede diagnosticarse erréneamente de convulsiones,
dolor abdominal o trastornos de movimiento. El objetivo es descri-
bir las caracteristicas clinicas de la masturbacion infantil, asi como
valorar la aportacién del video al diagnéstico. Pacientes y métodos.
Estudio descriptivo de 12 casos diagnosticados de onanismo en la
infancia temprana en consultas de Neuropediatria. Resultados. La
edad media de presentacion fue de 14,9 meses (rango: 7-48 meses),
siendo el 75% nifias. Fueron derivados a Neuropediatria por sospe-
cha de convulsién (n = 8) y trastornos del movimiento (n = 4). Los
episodios ocurrian sentados y/o en decibito supino, y generalmen-
te consistian en hipertonia generalizada con hiperextension de ex-
tremidades inferiores y movimientos pélvicos estereotipados. Aso-
ciaban enrojecimiento facial, sudoracién y sonidos guturales. La
frecuencia era diaria y la duracién variable, cediendo caracteristica-
mente con la distraccién. No existia alteraciéon de conciencia y la
exploracion neuroldgica era normal. Se realizé electroencefalogra-
ma (n =7) y TAC craneal (n = 1), con resultado de normalidad. La
confirmacién diagndstica se obtuvo tras la visualizacién de un vi-
deo aportado por la familia. Conclusiones. La masturbacién infan-
til es un trastorno probablemente infradiagnosticado. Es importante
su consideracién en el diagnéstico diferencial de epilepsia y otros
trastornos paroxisticos en la infancia temprana para evitar la reali-
zacion de pruebas y tratamientos innecesarios. La visualizacion de
un video del evento es fundamental para confirmar el diagndstico.

0O16.

DISTONIA MIOCLONICA: CARACTERISTICAS
TEMPRANAS EVOLUTIVAS EN UNA PACIENTE CON
MUTACION DE NOVO EN EL GEN e-SARCOGLICANO

Nuiiez MT, Patifio A, Narbona J

Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Introduccion. La distonfa mioclénica, autosémica dominante, por
mutacién en el gen del e-sarcoglicano, aparece con penetrancia va-
riable debido a imprinting en el cromosoma heredado de la madre.
Caso clinico. Niha que acude a los 28 meses porque, desde los 6
meses, presenta actitud disténica de la extremidad inferior derecha
y primer y segundo dedos de la mano derecha. Caminaba desde el
afio, requiriendo apoyo por distonia en extensién-abduccién de ca-
dera y extension de rodilla; continuaba con distonia distal de extre-
midades superiores. Dificil control postural, por mioclonias de ac-
cién-intencion axiales y en extremidades superiores, arritmicas y
erraticas. Desarrollo cognitivo, lingiifstico y social, normal. El estu-
dio neurofisioldgico confirma la fisiopatologia subcortical de las
mioclonias. RM cerebral, normal. Estudios neurometabélicos, nega-
tivos. La secuenciacion directa de los exones del gen SGCE (7q21)
confirma el diagndstico de distonfa mioclénica, identificando una
mutacién puntual de novo en el lugar aceptor de procesamiento del
intrén 5 en posicién 663 (c.663-2G; IVS5-2A>G), situado en un lu-
gar de procesamiento altamente conservado; la mutacién no se de-
tecté en 300 cromosomas normales de control. Con trihexifenidilo
(hasta 15 mg/dia) y 4cido valproico (25 mg/kg/dia) se produce una
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mejoria espectacular, al normalizarse la marcha y desaparecer las
mioclonias de accién, permaneciendo asintomatica a la edad actual
de 4 afos y 10 meses. Ambos progenitores asintomaticos, no her-
manos y ningtin antecedente en el arbol familiar. Conclusiones. La
distonia mioclénica, escasamente invalidante a largo plazo, suele
comenzar en los dos primeros aflos; su reconocimiento precisa un
buen andlisis semioldgico. Aportamos un paciente con mutacién
novel en SGCE y excelente respuesta terapéutica inicial.

017

ALTERACION PRECOZ DE LA MOTRICIDAD OCULAR:
APRAXIJA CONGENITA DE COGAN O ESTEREOTIPIA

Real Terrén R, Ramirez Arenas M, Vaquerizo-Madrid J
Unidad de Neuropediatria. Hospital Materno Infantil de Badajoz. SES.
Centro Capacitas-Policlinica de Neurociencias de Badajoz.

Introduccion. En la apraxia oculomotora existe un retraso en el ini-
cio de los movimientos oculares, siendo necesarias varias sacudi-
das de los ojos para conseguir la fijacién en la posicién deseada. La
apraxia oculomotora congénita es un diagnéstico dificil durante las
etapas tempranas, pudiendo confundirse con los movimientos ocu-
lares caracteristicos de los lactantes con agudeza visual deprimida
o amaurosis. Después, el arrastre ocular tipico de la apraxia oculo-
motora se hace mds evidente, con una cadencia pseudorritmica,
esencial para la sospecha diagndstica. La experiencia del clinico es
fundamental. Ademads, con el movimiento ya establecido, es dificil
distinguir la apraxia oculomotora de ciertas rutinas motoras este-
reotipadas. Casos clinicos. Presentamos seis pacientes diagnostica-
dos de apraxia oculomotora que presentan una actividad estereoti-
pada comin (anomalia oculomanual). Motivo de consulta: nistag-
mo (3 casos), amaurosis (2 casos) y apraxia oculomotora (1 caso).
Signos propios de trastorno del espectro autista (TEA) en 2 casos.
Conclusiones. En los pacientes con TEA abundan las estereotipias
y, entre ellas, la anomalfa oculomanual. En muchos casos ésta pasa
inadvertida o es mal interpretada. Se presenta una muestra cuyo in-
terés reside en identificar y alertar precozmente sobre la apraxia
oculomotora congénita y la relacién con la anomalia oculomanual.
En cuatro de los casos no hay otros signos de alerta de TEA. Cuan-
do esa estereotipia se asocia a apraxia oculomotora nos pregunta-
mos si en realidad ésta dltima se trata de una conducta estereotipa-
da mads, de presentacion atipica.

018.

SINDROME DE LAS PIERNAS INQUIETAS:
CLAVES DIAGNOSTICAS DE LA HISTORIA
FAMILIAR'Y SOLAPAMIENTO CLINICO

Real Terrén R, Vaquerizo-Madrid J,

Ramirez Arenas M, Ciceres Marzal C

Unidad de Neuropediatria. Hospital Materno Infantil.
Complejo Hospitalario Universitario de Badajoz.

Introduccion. El sindrome de las piernas inquietas (SPI) se caracte-
riza por una sensacién desagradable en los miembros con necesi-
dad compulsiva para moverlos. Suele manifestarse en reposo e in-
terfiere con el suefio. Afecta al 2% de la poblacién de 8 a 17 afios,
aunque el 25% comienza antes. La historia familiar estd presente en
el 60% de los SPI primarios. El SPI secundario tiene un origen di-
verso (déficit férrico, neuropatia periférica, psicofdrmacos). Existe
una relacién con el trastorno por déficit de atencién/hiperactividad
(TDAH). El diagnéstico es fundamentalmente clinico. Casos clini-
cos. Se presenta una familia con méds de 20 miembros afectos. Se
atendi inicialmente a un nifio de 2 afios, remitido por episodios du-
dosos de espasmos de miembros superiores. Durante la entrevista se
aprecian movimientos periédicos de las piernas en la madre y en el
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niflo, que posteriormente se constatan en otros familiares de primera
y segunda generacién y que, durante el suefio, aumentan significati-
vamente. Se registran los movimientos mediante video en cada uno
de los familiares y se realiza una evaluacién de los criterios clinicos
para TDAH en nifios y adultos (ADHD Rating Scale-1V, inventario
de Hallowell y Ratey, y criterios de Utah WURS). Exploracién fisi-
ca sin hallazgos. Conclusiones. El SPI infantil estd infradiagnostica-
do debido al solapamiento con otros procesos como el TDAH, la in-
adecuada interpretacion del comportamiento motor durante el suefio
y la despreocupacion familiar, que han aceptado algunos sintomas
como cotidianos. Consideramos importante comunicar experiencias
como ésta, por la escasa informacién de que se dispone.

Comunicaciones orales Ill: metabolismo

019.

ACIDURIA GLUTARICA TIPO I CON CLINICA

SILENTE: PRESENTACION DE DOS CASOS

Alonso X *, Campistol J ¥, Vilaseca MA b Colomer J 2, Ribes A ©
“ Departamento de Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues

de Llobregat, Barcelona. ® Unidad de Errores Congénitos del Metabolismo.
Hospital Sant Joan de Déu. CIBERER. Instituto de Salud Carlos I1I.

¢ Servicio de Bioquimica y Genética Molecular. Hospital Clinic-CSIC.
CIBERER. ISCIII. Barcelona.

Introduccion. La aciduria glutdrica tipo I es un trastorno metabdli-
co, con herencia autosdmica recesiva, debido al defecto de la enzi-
ma glutaril-CoA deshidrogenasa, que causa un acimulo de dcido
glutdrico y 3-hidroxiglutarico en fluidos biolégicos. En la mayoria
de casos se presenta en forma de crisis encefalopéticas después de
un cuadro febril y/o inmunizaciones y/o macrocefalia. Objetivos.
Describir los hallazgos clinicos, bioquimicos y radiolégicos de dos
pacientes con aciduria glutarica y fenotipo leve. Resaltar la impor-
tancia del tratamiento dietético preventivo y del diagndstico en ca-
sos atipicos de la enfermedad. Casos clinicos. Estudio descriptivo
de dos pacientes diagnosticados de aciduria glutdrica tipo I, hallaz-
gos bioquimicos y radioldgicos. Se describen dos pacientes afectos
de aciduria glutdrica tipo I, cuyo motivo de consulta inicial fue re-
traso psicomotor global. Ninguno de los dos presentaba macrocefa-
lia, ni habia sufrido ninguna descompensacién encefalopética pre-
via. En ambos se detect6 una elevada excrecién de 4cido 3-hidroxi-
glutdrico en orina y posteriormente se instaurd el tratamiento dieté-
tico y la suplementacién con carnitina y riboflavina. Conclusiones.
En todo paciente con retraso psicomotor e hipotonia sin causa de-
terminada se debe analizar el perfil de 4dcidos organicos, mds atn si
existe macrocefalia o movimientos anormales. Considerando la
aciduria glutdrica tipo I una alteracién metabdlica potencialmente
tratable (como prevencién de un deterioro neurolégico mayor), es
importante conocer la amplia heterogeneidad clinica de esta enfer-
medad. Tener en cuenta que en el fenotipo bajo excretor el dcido
glutdrico en orina puede ser normal.

020.

DISFUNCION NEUROLOGICA INDUCIDA

POR BILIRRUBINA. ;REAPARECE DE NUEVO?
Campistol J#, Galvez H?, Garcia Cazorla A,

Malaga I#, Iriondo M, Cusi V ¢

“Servicio de Neurologia. ® Seccion de Neonatologia. ¢ Servicio de
Anatomia Patoldgica. Hospital Universitari Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. El término ‘kernicterus’ se aplicé inicialmente a la
tincién amarilla de los ganglios basales en estudios necrépsicos; en
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la actualidad se considera un término impreciso y se habla mds de
encefalopatia por bilirrubina o de disfuncién neurolégica inducida
por la bilirrubina. Clinicamente, la toxicidad por hiperbilirrubine-
mia puede ser reversible y no dar manifestaciones o que éstas sean
muy sutiles y aparezcan tardiamente como defectos atencionales,
auditivos e incluso una minima torpeza motora, o bien manifestar la
clinica neurolégica mas o menos florida con afectaciéon motora,
neurosensorial y de movimientos oculares. Pacientes y métodos.
Serie de 7 pacientes con encefalopatia por bilirrubina y diferentes
grados de afectacion neuroldgica, atendidos en los tltimos 10 afios
en el servicio. Sélo falleci6 un paciente en periodo neonatal con hi-
perbilirrubinemia, sepsis y fallo multiorgdnico. Resultados. Todos
presentaron clinica neonatal, la neuroimagen permitié demostrar
las lesiones en el nucleo pdlido y orientar el cuadro. Las causas
etioldgicas de la hiperbilirrubinemia fueron muy variadas. La hiper-
intensidad de la secuencia T, en el niicleo pélido es un hallazgo co-
mun en los primeros dias tras la elevacion de la bilirrubina no con-
jugada. Todos los pacientes presentaron manifestaciones clinicas
en periodo neonatal y secuelas neuroldgicas mds o menos graves en
los seis supervivientes que se intentan correlacionar con los demads
pardmetros bioquimicos, clinicos, de neuroimagen y neurofisiold-
gicos. Conclusiones. Hemos observado un incremento de las obser-
vaciones de disfuncién neurolégica inducida por la bilirrubina y
nos planteamos conocer las causas de esta situacién. La mayor su-
pervivencia de los grandes prematuros, el aumento de la poblacién
inmigrante y la posibilidad del diagndstico por neuroimagen contri-
buyen a este incremento. Contintia siendo un reto para el neonatd-
logo y el neuropediatra evitar su presentacién y minimizar los efec-
tos de la toxicidad por bilirrubina en el periodo neonatal.

021.

RESPUESTA A LA SUPLEMENTACION CON ANALOGOS
DE LA CREATINA EN PACIENTES CON DEFECTOS
DEL TRASPORTADOR DE CREATINA

Campistol J ?, Fons C*?, Arias A®, Péo P?, Pineda M ?,
Lépez-Sala A# Mas A ?, Ribes MA b Artuch R?

“Servicio de Neuropediatria. Unidad de Enfermedades Neurometabdlicas.
Hospital Sant Joan de Déu. ® Institut de Bioquimica Clinica. Barcelona.

Introduccion. El tratamiento con monohidrato de creatina o con L-
arginina no ha demostrado eficacia en los pacientes con defectos
del trasportador de creatina (CRTR-D). Otra opcidn terapéutica pro-
puesta es incrementar la creatina cerebral mediante el uso de andlo-
gos lipofilicos de creatina (CEE) que pueden atravesar mejor la ba-
rrera hematoencefélica sin precisar del CRTR-D. Habiamos logra-
do en cultivo de fibroblastos de estos pacientes un incremento de la
creatina con CEE. Pretendemos evaluar la respuesta clinica a la te-
rapia con CEE en un grupo de cuatro pacientes con diagndstico de
CRTR-D. Pacientes y métodos. Suplementacién con CEE en dosis
de 0,4 g/kg/dia durante un afio. La eficacia del tratamiento fue eva-
luada clinicamente, con pruebas neuropsicolégicas, bioquimicas y
analizando los cambios en el pico de creatina en la RM con espec-
troscopia. Resultados. Las crisis epilépticas no se modificaron du-
rante el tratamiento. Tampoco observamos cambios clinicos. La es-
cala adaptativa de Vineland no mostré cambios en comunicacion,
hébitos de la vida diaria, socializacién o en los items motores. No
se observaron cambios ni aumento de sefial en el pico de creatina
en la HMS. Se interrumpio el tratamiento con CEE una vez cumpli-
do el periodo de tratamiento. Conclusiones. Después de un afio de
suplementacién con CEE, no evidenciamos cambios favorables en
los pacientes con CRTR-D. La falta de eficacia del CEE puede ser
atribuida quizds a la acidez géstrica o a la inactivacion por las este-
rasas en plasma. Debemos seguir investigando nuevas opciones de
tratamiento para este grupo de enfermedades.
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022.

DEFICIENCIA DE TIROXINA

HIDROXILASA: UN NUEVO CASO

Domingo-Jiménez R ?, Puche Mira A ?, Serrano M b
Valera-Parraga P2, Artuch S°, Casas-Fernandez C*

@ Seccion de Neuropediatria. Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca.
Murcia.  Unidad de Metabolopatias. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. La tiroxina hidroxilasa es la enzima limitante en la
biosintesis de catecolaminas, en especial de dopamina. Se hereda
de forma autosémica recesiva. Su deficiencia esta asociada a un
amplio espectro fenotipico, desde moderada distonia que responde
a dopamina hasta cuadros graves de parkinsonismo en lactantes,
con o sin encefalopatia progresiva, y que no siempre responde a do-
pamina. Caso clinico. Lactante de 8 meses con hipotonia, adinamia
e involucién motora de instauracién progresiva, sin movimientos
oculares anormales. Exploracién: hipotonia e hipocinesia simétri-
cas de predominio axial, hiperreflexia, pares craneales normales,
cara expresiva y practica ausencia de otros movimientos volunta-
rios. Antecedentes familiares: padres no consanguineos, dos abor-
tos previos. Antecedentes perinatales normales. Exdmenes comple-
mentarios: analitica general, metabdlico basal, EEG, EMG-NG,
RM medular: normales. RM cerebral con signos de atrofia leve ge-
neralizada. Neurotransmisores en LCR: homovanilico bajo, resto
normal. Estudio genético del gen TH: mutacién R233H en homoci-
gosis. Se inicid tratamiento con levodopa/carbidopa, en dosis lenta-
mente ascendentes, actualmente 3 mg/kg/dia, aunque ain no se ha
encontrado la dosis 6ptima. Evolucién: ha mejorado pero no se ha
normalizado la movilidad espontdnea, tiene distonia, ha comenza-
do a progresar desarrollo motor. Se observa fluctuacion inter e in-
tradiaria de su sintomatologia. Conclusiones. El caso presentado es
una forma grave de parkinsonismo infantil, que estd respondiendo a
la terapia con L-dopamina. La mutacién R233H fue comunicada
por primera vez por van den Heuvel en 1998 en pacientes holande-
ses, que también presentaban formas graves. Resaltamos la necesi-
dad del estudio de neurotransmisores en LCR en pacientes con es-
pectro clinico compatible con deficiencia de tiroxina hidroxilasa.

023.

GUANOSINE TRIPHOSPHATE-CYCLOHYDROLASE
DEFICIENCY: REPORT OF A FAMILY WITH ATYPICAL
CLINICAL PRESENTATION

Duarte S %, Calado E?, Nogueira C°,

Gaspar P b Azevedo L€, Vilarinho L°

“Servicio de Neuropediatria. Hospital D. Estefania. Centro Hospitalar
de Lisboa Central. EPE. " Centro de Genética Médica. INSA. Porto.
¢IPATIMUP. Porto, Portugal.

Aim. GTP-cyclohydrolase (GTPCH) deficiency is an autosomal
dominant disorder with variable expression, clinically characterised
by levodopa responsive, diurnally fluctuating dystonia and parkin-
sonian symptoms. We report clinical and laboratorial data from an
affected family. Patients and methods. Neurological and psychi-
atric examination was performed in index case and other family
members. Cerebrospinal fluid study was done in two patients. Mol-
ecular study was obtained in nine family members. Results. Index
case exhibited a marked bradykinesia, with facial hypomimia, hy-
pofonia, limb hypertonia with dystonic features. She had depres-
sion symptoms and motor and cognitive development delay, la-
beled as dystonic cerebral palsy. Cerebrospinal fluid neurotrans-
mitter study showed reduced 5-hydroxy-indolacetic acid (34 nM/L;
normal: 95-173) and homovanillic acid (86 nM/L; normal: 211-540).
Levodopa/carbidopa treatment resulted in significant motor improve-
ment. Cerebrospinal fluid pterin metabolites study disclosed decreas-
ed neopterin (2,61 nM/L; normal: 9-20) and biopterin (7,8 nM/L;
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normal: 10-30). Tetrahydrobiopterin metabolism in fibroblasts show-
ed a very low neopterin and biopterin production and reduced GTPCH
activity suggestive of GTPCH deficiency. Molecular study did not
reveal the causal mutation within the GCHI coding region. We next
tried to evaluate possible departures from normal quantitative ex-
pression of the gene by real-time PCR. In all affected patients a de-
cay of mRNA was observed, suggesting a mutation within the pro-
motor or regulatory region. Four other family members had con-
firmed molecular study for GTPCH deficiency. Bradykinesia and
facial hypomimia were universal features. An affected brother had
psychiatric manifestations, interpreted as a psychotic disorder.
Conclusions. The clinical spectrum of this disease is still in expan-
sion. Family members with atypical psychiatric features should be
considered for diagnostic screening.

024.

DESCRIPCION DE LOS TIPOS DE EPILEPSIA
EN NINOS CON ENFERMEDAD MITOCONDRIAL:
APROXIMACION DIAGNOSTICA Y TERAPEUTICA

Lara-Herguedas T , Garcia-Pefias JJ °, Ruiz-Falcé ML °,
Gutiérrez-Solana LGP, Duat A ®, Lépez-Marin L b

“Servicio de Pediatria. Unidad de Neurologia Pedidtrica.

Hospital Universitario Puerta de Hierro. Majadahonda, Madrid.

b Seccion de Neurologia Pedidtrica. Hospital Universitario Nifio Jesus. Madrid.

Objetivo. Describir la incidencia global de epilepsia y los diferentes
fenotipos epilépticos asociados a las enfermedades mitocondriales
de presentacién en la infancia. Pacientes y métodos. Revision re-
trospectiva de las historias clinicas de 54 pacientes consecutivos
diagnosticados de enfermedad mitocondrial mediante biopsia mus-
cular (anatomia patoldgica e inmunohistoquimica). Cuarenta y un
casos tenfan defectos en la cadena respiratoria mitocondrial (CRM),
incluyendo cinco pacientes con sindrome de Leigh; nueve tenian
depleciéon de ADN mitocondrial (DDM), y cuatro, un sindrome
MELAS. En todos los pacientes se analizan: edad de presentacion,
tipo de epilepsia, patologia asociada, patrén electroencefalografico,
hallazgos de resonancia magnética cerebral y espectroscépica, tra-
tamientos antiepilépticos recibidos, respuesta a cofactores, andlisis
del lactato en suero y LCR, cribado de otras enfermedades del me-
tabolismo intermediario en orina, suero y LCR, y evolucién clinica.
Resultados. La epilepsia estaba presente en 32 nifios (59%), inclu-
yendo 22 con defectos de la CRM, siete con DDM vy tres con sin-
drome MELAS. Seis nifios tuvieron un sindrome de West, y siete,
una epilepsia mioclénica progresiva. Los tres pacientes con sindro-
me MELAS y tres con DDM desarrollaron epilepsia parcial conti-
nua. Se detecté una encefalopatia epiléptica evolutiva en 16 nifios,
cinco de ellos con DDM. Hubo buena respuesta al tratamiento an-
tiepiléptico en ocho pacientes (25%), todos ellos con defectos en la
CRM. Conclusiones. No existe un fenotipo caracteristico de epilep-
sia en los pacientes afectos de una enfermedad mitocondrial. Se de-
be pensar en esta patologia en casos de epilepsia miocldnica pro-
gresiva y epilepsia parcial continua. No existe un tratamiento espe-
cifico efectivo en esta patologia.

025.

ATAXIA POR DEFICIT PRIMARIO DE COENZIMA (0.7
O’Callaghan M ?, Montero R b Aracil A%,
Galvdn M2, Artuch R ®, Pineda M

“Servicio de Neuropediatria. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona. ® Servicio
de Bioguimica. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona. CIBERER. ISCIII.

Introduccion. Actualmente, en las enfermedades mitocondriales no

podemos ofrecer un tratamiento etioldgico, pero el déficit de coen-
zima Q;, (CoQ10) es susceptible a una terapia con suplementacion
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oral. Objetivo. Evaluar la respuesta a la suplementacién con CoQ10
en pacientes con ataxia congénita y déficit primario de CoQ10. Pa-
cientes y métodos. Hemos seleccionado siete pacientes con clinica
de ataxia en los que se han excluido otras causas de ataxia crénica.
Se ha realizado RM cerebral, estudio de cadena respiratoria mito-
condrial y valores de CoQ10 en sangre, fibroblastos y musculo. Ca-
da seis meses se han hecho controles clinicos con exploracién neu-
rolégica, ICARS (International Co-operative Ataxia Rating Scale) y
registro de video y monitorizacién bioquimica de niveles de CoQ10
en sangre. Los pacientes han recibido suplementacién con CoQ10 oral,
30 mg/kg/dia, durante dos afios. Resultados. Se ha hallado un de-
fecto primario de CoQ10 en fibroblastos y/o musculo de todos los
pacientes. Se ha constatado una mejoria clinica y una disminucién
de la puntuacién del ICARS a los dos afios de suplementacién con
CoQ10. Los valores de CoQ10 en sangre han aumentado con res-
pecto a los basales. Conclusiones. En el déficit primario de CoQ10
la expresion clinica es muy heterogénea. E1 ICARS vy el registro de
video son utiles para evaluar la respuesta a la suplementacion con
CoQ10. La monitorizaciéon de CoQ10 en sangre comprueba la ad-
hesidn al tratamiento. El déficit primario de CoQ10 se debe sospe-
char en todo paciente afecto de ataxia congénita; si se confirma, es
conveniente iniciar suplementacién oral con CoQ10.

026.

EPILEPSIA COMO MANIFESTACION INICIAL
EN LA DEFICIENCIA DE BIOTINIDASA

Ramirez A, Gutiérrez A, Garcia A,
Vilaseca MA, Campistol J, Pineda M

Servicio de Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Universitat de Barcelona.

Introduccion. La deficiencia de biotinidasa es una enfermedad me-
tabolica autosomica recesiva causada por el déficit o ausencia de la
enzima. Los pacientes pueden presentar alteraciones en el sistema
nervioso, en el sistema inmunolégico, en piel, cabello y sistema res-
piratorio. La variabilidad clinica retrasa su diagndstico y en conse-
cuencia la oportunidad de administrar un tratamiento curativo. Ca-
sos clinicos. Se revisaron tres pacientes que presentaron epilepsia
como manifestacion inicial de la deficiencia de biotinidasa de una
serie de siete. La edad de inicio de los sintomas varia entre 2 y 2,5
meses. Se observaron alteraciones dermatoldgicas en dos de los pa-
cientes, ademds de las alteraciones neurolégicas. En los tres elec-
troencefalogramas existen descargas paroxisticas multifocales. To-
dos los pacientes presentaron remision total de las crisis convulsi-
vas posterior al tratamiento con biotina oral, asi como de las altera-
ciones dermatoldgicas. Conclusion. Es necesario tener en cuenta la
deficiencia de biotinidasa como diagndstico diferencial en pacien-
tes que inician con crisis convulsivas durante el primer afo de vida
que no respondan a tratamiento antiepiléptico convencional y/o
existan otras manifestaciones caracteristicas de la enfermedad, co-
mo las alteraciones dermatoldgicas y la acidemia lactica.

027.

MANIFESTACIONES NEUROPSIQUIATRICAS
COMO INICIO EN LOS DEFECTOS DEL CICLO
DE LA UREA DE PRESENTACION TARDIA

Serrano M, Pérez-Dueiias B, Garcia-Cazorla A,

Campistol J, Pineda M, Vilaseca MA

Unidad de Enfermedades Neurometabdlicas. Hospital Sant Joan de Déu.
Barcelona. Centro para la Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades
Raras (CIBERER). Instituto de Salud Carlos III. Barcelona.

Objetivo. Los defectos del ciclo de la urea (UCD) son relativamen-

te frecuentes dentro del grupo de errores congénitos del metabolis-
mo. Los UCD de inicio tardio se deben a defectos enzimadticos par-
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ciales y su presentacion clinica puede ser sutil e inespecifica, pre-
sentando fenotipos clinicos inesperados, y suponiendo, ocasional-
mente, un reto diagnéstico. Nuestro estudio pretende evaluar la im-
portancia de los sintomas neuropsiquidtricos como manifestaciones
iniciales de pacientes con UCD. Pacientes y métodos. 38 pacientes
con UCD han sido seguidos en nuestra unidad. Ocho fallecieron en
la época neonatal. De los 30 restantes, nueve pacientes (30%) pre-
sentaron un inicio tardfo, siendo la clinica inicial neuropsiquidtrica/
neuropsicoldgica de forma aislada. Se describen estos pacientes y
los hallazgos bioquimicos, enzimdticos y moleculares. Resultados.
Retraso mental, déficit de atencién con hiperactividad, trastornos
del lenguaje, rasgos autistas y delirio fueron los diagndsticos inicia-
les de estos pacientes. Por lo general, su clinica presentd mala res-
puesta a los tratamientos farmacoldgicos, pero mostré clara mejoria
con el tratamiento dietético de su UCD de base (dieta con restric-
cién de proteinas y suplementos de aminoécidos). En dos casos, la
bioquimica en el momento del diagndstico mostraba valores nor-
males de amonio, pero niveles elevados de glutamina. Conclusio-
nes. Este estudio pretende sensibilizar sobre la posible presentacion
neuropsiquidtrica/neuropsicolégica en los casos de UCD de inicio
tardio. Por este motivo, ante la presencia de manifestaciones neu-
ropsiquidtricas que no responden al tratamiento convencional o que
son dificiles de explicar, sugerimos la determinacién de amonio y
aminodcidos plasmaticos para poder descartar un UCD subyacente
y realizar un tratamiento adecuado.

Comunicaciones orales IV: genética-miscelanea

028.

FENOTIPOS DE TRASTORNOS NEUROCONDUCTUALES
SEGUN LAS MUTACIONES DE LA REGION
CRITICA DE LA LISENCEFALIA

Carratald F2, Andreo P?, Escamez T °, Martinez S °
“Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario de San Juan de Alicante.
b Instituto de Neurociencias de Alicante.

Introduccion. La descripcién del fenotipo conductual de las muta-
ciones de la regidn critica de la lisencefalia (RCL) de los brazos
cortos del cromosoma 17 se ha realizado desde casos clinicos. Pre-
sentamos una serie de 52 nifios con alteraciones morfoldgicas en la
RM, ademds de epilepsia y/o retraso psicomotor, y valoramos la re-
lacién entre la mutacion genética y el fenotipo conductual. Pacien-
tes y métodos. Estudio del ADN de la RCL y marcadores de tras-
cripcién en 52 pacientes con los criterios descritos. Se describe la
frecuencia de marcadores en cada una de las siguientes situaciones
de diagnéstico principal: retraso mental puro, retraso psicomotor y

Tabla 028.

Mutaciones ADN D17S5 D17S792 D1751866
Retraso mental 1 2 3
Retraso psicomotor
Trastorno de conducta 1 2 3

Transcripcion HLIS1 HLIS2 HALIS3 HLIS5
Retraso mental 6 4 2 1
Retraso psicomotor 3 2 1
Trastorno de conducta 3 4 1
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trastornos de conducta. Resultados. En seis casos de 52 (11,5%)
aparecieron mutaciones en el ADN y en 14 casos (26,9%), errores
en la trascripcién (% = 3,96; p = 0,046). Conclusiones. Las muta-
ciones en regiones especificas del RCL son frecuentes en patrones
alterados de la neuroconducta. Los errores en la trascripcion del
ADN de la RCL fueron significativamente mds frecuentes que las
mutaciones directas como causa de trastornos de la neuroconducta.

029.

CARACTERISTICAS CLINICAS, POLISOMNOGRAFICAS
Y DE LABORATORIO EN UNA MUESTRA DE NINOS Y
ADOLESCENTES NARCOLEPTICOS

Peraita-Adrados R ?, Garcfa-Pefias JJ °, Ruiz-Falcé ML,
Gutiérrez-Solana LG, Lépez-Esteban P, Vicario JL ¢

“ Unidad de Sueiio y Epilepsia. Servicio de Neurofisiologia Clinica.

Hospital General Universitario Gregorio Maraiion. ® Seccion de Neuropediatria.
¢ Seccion de Neurofisiologia Clinica. Hospital Infantil Universitario Nifio Jesiis.
4 Laboratorio de Histocompatibilidad. Centro de Transfusion de la Comunidad
Autonoma de Madrid (CAM). Madrid.

Objetivo. Describir los hallazgos clinicos y de laboratorio en una
serie de nifios y adolescentes con narcolepsia-cataplejia. Pacientes
y métodos. Estudiamos nueve pacientes, de 14,3 afios de edad me-
dia en el momento del diagndstico. En todos los pacientes se reali-
zaron: escala de narcolepsia de Ullanlinna (UNS), escala de som-
nolencia de Epworth, cuestionario de cataplejia de Stanford, reso-
nancia magnética cerebral, polisomnograma, prueba multiple de la-
tencia del suefio (MSLT) y tipaje HLA-DR-DQ. En dos se hizo hi-
pocretina-1 (Hert-1) en LCR. Resultados. La narcolepsia-cataplejia
fue esporadica en los nueve casos. El primer sintoma fue somnolen-
cia diurna excesiva, con una edad media de aparicién de 9,4 afios.
Todos los pacientes presentaron cataplejia en su evolucién. Otros
sintomas fueron alucinaciones hipnagdgicas (4 pacientes) y parali-
sis de suefio (3 pacientes). El IMC medio fue de 22,3 kg/m> En-
contramos dificultades escolares y trastornos emocionales en todos
los casos. La puntuacién media en la UNS fue de 24,6 (punto de
corte: 14); los registros polisomnograficos mostraron una latencia
del suefio acortada, suefio fragmentado, porcentaje aumentado de la
fase 1 y disminucién del indice de eficiencia. La MSLT mostr6 una
latencia media de adormecimiento de 2,2 min y de 2 a 4 adorme-
cimientos en REM. Todos los pacientes mostraron el haplotipo
DQB1*#0602 y dos casos mostraron niveles indetectables de Hert-1
en el LCR. Todos los pacientes fueron tratados con modafinilo aso-
ciado a antidepresivos u oxibato. Conclusiones. La narcolepsia-ca-
taplejia es una patologia infrecuente poco conocida, con un amplio
espectro de manifestaciones clinicas, y con unas bases genéticas y
metabdlicas bien definidas.

030.

EFICACIA Y EFECTOS ADVERSOS DEL PROPANOLOL
EN EL TRATAMIENTO DE LA MIGRANA EN NINOS

Casartelli M, Nunes T, Delgado A, Fuentes G

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. La migrafia es una patologia frecuente en la infancia,
siendo su prevalencia del 7%. El tratamiento farmacoldgico estd
orientado al manejo de los episodios agudos y en ocasiones es nece-
saria la profilaxis. El propanolol se utiliza en la profilaxis, siendo se-
guro y eficaz. Objetivo. Demostrar la eficacia y seguridad del propa-
nolol en el tratamiento de la migrafia en la edad pediatrica. Pacien-
tes y métodos. Estudio observacional descriptivo de corte trasversal
en 63 pacientes, entre 5 y 18 afios, que acudieron a la Unidad de Ce-
falea en el periodo comprendido entre enero de 2005 a diciembre de
2008, con diagnostico de migrafia con y sin aura, en los cuales se ini-
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cié tratamiento con propanolol. Resultados. Se obtuvo que el 54%
(n = 34) de la muestra era del sexo femenino. El tipo de migrafia
mads frecuente fue la migrafia sin aura (73%; n = 46). Los anteceden-
tes familiares de migraifia estuvieron presentes en el 87,3% (n = 55).
El PedMIDAS al inicio del tratamiento fue de 0-5 el 36,5% (n = 23),
de 6-10 el 15,9% (n =10), de 11-20e120,6% (n=13)y >20el 27%
(n = 17). La evaluacién a los tres meses fue la siguiente: 0-5 el
88,9% (n =56),6-10¢l 1,6% (n=1), 11-20 el 4,8% (n =3) y > 20
s6lo el 4,8% (n = 3). La dosis media utilizada fue de 0,6 mg/kg/bid.
Los efectos colaterales se presentaron en el 12,7% (n = 8). Conclu-
sion. El propanolol demostré efectividad en casi el 90% de los pa-
cientes a los tres meses del tratamiento. La aparicién de efectos co-
laterales fue baja y con minima relevancia clinica.

031.

TRAUMATISMO CRANEAL NO ACCIDENTAL:
UNA ENTIDAD EMERGENTE

Nuifiez-Enamorado N 2, Olmedilla M ,

G6mez F?, Camacho A ®, Simén R, Mufioz A ©

“Servicio de Pediatria. ® Servicio de Neurologia Infantil. ¢ Servicio

de Radiologia Infantil. Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid.

Objetivos. El traumatismo craneal no accidental (TCNA) es la for-
ma de maltrato infantil con mayor morbilidad y mortalidad. Nues-
tro objetivo es describir las caracteristicas clinicas y secuelas de los
nifios con TCNA en nuestro hospital. Pacientes y métodos. Hemos
realizado un estudio retrospectivo descriptivo de los TCNA recogi-
dos entre 2002-2009. Se ha definido el TCNA por la presencia de
hemorragia intracraneal, retiniana y/o existencia de fracturas 6seas
sin un antecedente traumadtico accidental que lo justifique. Resulta-
dos. Se recogieron 13 casos, con un tiempo medio de seguimiento
de 2,5 afios. La edad media fue de 4 meses (rango: 35 dias-8 me-
ses). El motivo de consulta inicial fue variado: caida (23%), crisis
convulsivas (23%), agresién (8%), dificultad respiratoria (15%) y
otros (23%). El 38% presentaban traumatismos externos: deformi-
dad craneal (23%) y/o hematomas (30%). Un 38,5% de las madres
tenfan < 21 afios. E1 69% de los nifios procedian de familias deses-
tructuradas. La ecografia cerebral fue normal en el 67%. La TAC
y/o RM mostraron: hematoma subdural (77%), hemorragia sub-
aracnoidea (46%), hematoma epidural (8%), edema cerebral (23%)
e hidrocefalia (8%). Un 54% presentaban fracturas craneales y un
31% otras fracturas 6seas ocultas. El 84% de los nifios presentaban
hemorragias retinianas. Dos nifios fallecieron (15,4%) y un 55%
presentan secuelas neurolégicas. Conclusiones. El TCNA es una
entidad muy grave que requiere un alto indice de sospecha para un
diagnéstico y tratamiento precoz. La evaluacién inicial debe incluir
una historia y exploracién fisica minuciosas con fondo de ojo, TAC
y/o RM craneal y serie 6sea radioldgica.

032.

FRAGILE X SYNDROME: REVIEW OF CASES

Rego Sousa P?# Machado R b Lourenco L ¢,

Ventosa L ¢, Rocha L ¢, Fonseca MJ ©

@ Servicio de Pediatria. Hospital Central do Funchal. Madeira.

b Servicio de Pediatria. Hospital Dona Estefdnia. Lisboa. © Centro de
Desenvolvimento da Crianga. Hospital Garcia de Orta. Almada, Portugal.

Aim. Fragile X syndrome (FXS) is the leading cause of inherited
development delay in males. The individual clinical symptoms were
not specific and so the confirmation needs a molecular study of the
gene. The aim of this study is to present our case series of FXS,
phenotype, comorbidities, parental expectations and follow up. Pa-
tients and methods. Retrospective analysis of fifteen children’s med-
ical records with FXS full mutation. Results. As expected global
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development delay was the main cause of first consultation. Posi-
tive familiar background of mental retardation and learning disabil-
ities were present in 71%. At the time of molecular diagnosis the
most frequent FXS physical characteristic was protruding ears in
60%. Intellectual and emotional disabilities were associated. The
formal development and behavioural evaluation 66.7% showed an
average IQ of score 44.4 (range: 39-48) in five children (WISC-R)
and an average GQ score of 52.5 (range: 46-65) in the other four
(Griffiths). Only one child had some scholar acquirement, 93.3%
had severe learning disabilities. Hyperactivity, stereotyping were
present in 53.3% and aggressivity 33.3% of children. Seizure oc-
curred in 46.7%. Anxiety and depression were present in 55% of
these children’s parents, six months after the diagnosis. Conclu-
sions. FXS features are unspecific during childhood; development
delay and family’s history of mental retardation were main causes
of reference. There is a noteworthy behavioural and seizure comor-
bidity and the co-occurring conditions were strongly related with
the child’s ability to learn. Parents experienced a lot of stress; the
services should provide psychological and social support.

033.

SINDROME DE RETT CON EPILEPSIA PRECOZ:
DESCRIPCION DE LAS PRIMERAS PACIENTES
DIAGNOSTICADAS EN ESPANA CON LA MUTACION
EN EL GEN CDKLS5

Roche Martinez A ?, Armstrong J b,

Campistol J#, Fons C*?, Gerotina E b Pineda M ®

“Servicio de Neurologia Pedidtrica. ® Laboratorio de Genética Molecular.
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. El sindrome de Rett es un trastorno del neurodesarro-
llo. Las formas clésicas se deben, en un 80%, a mutaciones en MECP?2.
Mutaciones en CDKLS5 (regulador de MECP2) se asocian a varian-
tes atipicas de sindrome de Rett con epilepsia precoz y encefalopa-
tias epilépticas. Objetivo. Estudio de mutaciones en CDKL)5 en pa-
cientes de nuestro hospital con diagndstico de sindrome de Rett y
epilepsia (sin mutacién en MECP2) o con encefalopatia epiléptica
precoz. Descripcién de fenotipo, evolucion y respuesta farmacol6-
gica. Pacientes y métodos. Estudio de CDKLS5 en 28 pacientes con
sindrome de Rett o variantes de éste con epilepsia diagnosticados
en nuestro hospital, sin mutacién en MECP2, y de cinco varones
con encefalopatia epiléptica. Estudio genético de los progenitores
de las nifias con mutacién en CDKLS5. Descripcién del fenotipo de
los pacientes con estas mutaciones, incluyendo edad de inicio epi-
Iéptico, crisis clinicas y video-EEG, respuesta a firmacos y evolu-
cién. Resultados. Se identificaron mutaciones en CDKLS5 en tres pa-
cientes con sindrome de Rett con hipotonia, hiperlaxitud y microce-
falia. Las pacientes 1 y 2 presentaron espasmos infantiles a los 47
dias y 11 meses, respectivamente; la paciente 3 inici6 crisis ténicas
a los 30 dias de vida, con retraso psicomotor desde los primeros me-
ses. Las tres nifias desarrollaron una epilepsia farmacorresistente
con crisis heterogéneas, y respondieron a carbamacepina, asociando
fenobarbital (caso 1) o clonacepam (caso 3), o valproato con lamo-
trigina (caso 2). Conclusiones. Las mutaciones en CDKLS5 se aso-
cian a encefalopatias epilépticas del primer afio de vida tanto en va-
rones como en mujeres. Deben ser descartadas especialmente en las
variantes de sindrome de Rett con epilepsia precoz.
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034.

SINDROME DE APNEA-HIPOPNEA DEL SUENO
EN PACIENTES CON PATOLOGIA NEUROPEDIATRICA

Romero F2, Garcia-Pefias JJ°, Villa JR 2,
Gutiérrez-Solana LG ®, Duat A *, Ruiz-Falc6 ML"
“Seccién de Neumofisiologia. ® Seccién de Neuropediatria.
Hospital Infantil Universitario Nifio Jesis. Madrid.

Objetivo. Revision de la historia natural del sindrome de apnea-hi-
popnea durante el suefio (SAHS) en las distintas patologias neuro-
pedidtricas, analizando en qué pacientes se debe sospechar dicha pa-
tologia. Pacientes y métodos. Revision retrospectiva de las historias
clinicas de 131 pacientes neuropedidtricos derivados a la consulta de
patologia de suefio, entre enero de 1999 y enero de 2009, por sospe-
cha clinica de SAHS. En todos los casos analizamos: tipo de patolo-
gia neuroldgica, patrén de suefio y patologia comorbida. En todos los
pacientes se realiz6 estudio polisomnografico nocturno con célculo
del indice de apneas/hipopneas. Resultados. En 96 casos (73%) se
confirmd el diagndstico de SAHS. Entre las distintas patologias neu-
ropedidtricas con SAHS definido se incluyeron: 21 pacientes con
patologia neuromuscular, 17 con epilepsia, 15 con cefaleas, 11 con en-
cefalopatias estaticas, 10 con déficit de atencién con o sin hiperacti-
vidad (TDAH), 9 con encefalopatias progresivas, 7 con trastornos de
aprendizaje y 6 con trastornos de conducta. El perfil de SAHS mos-
tré un patrén central en 37 casos (38%), mixto en 20 (21%) y obs-
tructivo en 39 (41%). Conclusiones. E1 SAHS es una entidad proba-
blemente infradiagnosticada que debe ser considerada en un amplio
espectro de patologias neuroldgicas. El SAHS debe considerarse en
el diagndstico diferencial de patologias con alta prevalencia en la
edad pedidtrica, como son las cefaleas, el TDAH y los trastornos de
aprendizaje. Un correcto diagndstico y tratamiento del SAHS puede
mejorar la calidad de vida de estos enfermos. Se debe realizar una
encuesta de suefio en todas las historias clinicas neuropedidtricas.

035.

DISFUNCION DE TRONCO CEREBRAL EN LA
INFANCIA: UNA PATOLOGIA INFRADIAGNOSTICADA

Tirado-Requero MP, Pascual-Pascual SI
Hospital Infantil La Paz. Madrid.

Objetivo. Profundizar en las caracteristicas de la disfuncién del
tronco cerebral en edad pedidtrica y su diagndstico. Pacientes y mé-
todos. Se seleccionan pacientes desde el nacimiento hasta los 14
afios, diagnosticados de disfuncién de tronco cerebral en los ulti-
mos 20 afios. Se analiza la relacién de los resultados neurofisiol6gi-
cos y los hallados en las neuroimdgenes, principales patologias cau-
santes, edad y evolucion. Resultados. Se recogen 28 casos de disfun-
cién de tronco cerebral. La patologia causal fue en la mitad de los
casos congénita, y en la otra, adquirida (encefalitis de tronco). El
50% de los casos congénitos se presentd como una disfuncién del
tronco aislada y el resto, dentro de un contexto sindrémico. La con-
firmacién diagnéstica fue, en todos los casos, a través de la neurofi-
siologia, en la mayoria por alteracién del blink reflex, en muchos
casos apoyados por alteraciones en PESS, PEAT y PEV. Sélo dos
de los 28 casos presentaban afectacién de tronco en las neuroima-
genes. La evolucién en los casos congénitos fue de mejoria progre-
siva, presentando cierto retraso motor pero no cognitivo (excepto
sindromes). Los casos de encefalitis del tronco evolucionaron en su
gran mayoria favorablemente, persistiendo en algunos leves secue-
las. Conclusiones. La disfuncién del tronco del encéfalo es un diag-
nostico fundamentalmente clinico y neurofisiolégico, que no debe
ser descartado por ausencia de alteraciones en las neuroimagenes.
Si se presenta de forma congénita deberemos pensar en disgenesia
de tronco y descartar sindromes que la asocien, mientras que si es
adquirida la causa mds frecuente es la encefalitis de tronco.
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