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O1.

Respuesta al tratamiento
farmacolégico y epilepsia
resistente a farmacos en la
infancia. Estudio prospectivo
con la nueva definicién de la
Liga Internacional contra la
Epilepsia

M. Rodriguez Lucenilla, J. Aguirre

Rodriguez, P. Aguilera Ldpez,
J. Ramos Lizana

Unidad de Neurologia Pediatrica.
Hospital Torrecardenas. Almeria.

Objetivo. Estudiar la incidencia y evo-
lucién de la epilepsia resistente a far-
macos (ERF) empleando la nueva de-
finicidn de la ILAE. Pacientes y méto-
dos. Se incluyeron y se siguieron pros-
pectivamente todos los pacientes me-
nores de 14 afos que consultaron en
nuestro hospital por dos o mas crisis
epilépticas no provocadas entre 1994
y 2008. Resultados. Se siguid a 508
pacientes durante una media de 90
meses (rango: 24-168 meses). La pro-
babilidad de alcanzar el ‘estado libre
de crisis’ con el primer, segundo, ter-
cero, cuarto y sucesivos regimenes te-
rapéuticos fue del 65%, 29%, 27% y
21%, respectivamente. Ochenta vy sie-
te pacientes (que suponen el 19% de
los tratados y el 17% del total) cum-
plieron criterios de ERF. La probabili-
dad de cumplir criterios de ERF fue del
1%, 11% y 13% a los 2, 6 y 10 afos,
respectivamente. El 62% de los pa-
cientes con ERF era menor de 4 afios,
el 73% presentaba retraso psicomotor

o déficit motor, el 42% tenia epilepsia
secundaria a una lesién estructural, y
el 32%, algun sindrome especifico. La
probabilidad de alcanzar el ‘estado li-
bre de crisis’ después de haber cum-
plido criterios de ERF fue del 23% y
27% a los 3y 5 afos, respectivamen-
te. Conclusiones. Con los nuevos cri-
terios de la ILAE, la incidencia de ERF
es mayor que en estudios con crite-
rios mas restrictivos. Un porcentaje
importante de pacientes que cumplen
estos criterios entran posteriormente
en remisién. Una definicién que re-
quiriese el fracaso de un tercer farma-
co 0 una elevada frecuencia de crisis
podria identificar mejor a los pacien-
tes verdaderamente resistentes.

02.

Epilepsias benignas de la
infancia: evolucion del
tratamiento farmacoldgico

A. Pérez Villena, C. Castafio de la Mota,

L. Lépez Marin, M. Ruiz-Falcé Rojas,
L. Monfort Belenguer, J. Garcia Pefias

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid.

Introduccion. El tratamiento con far-
macos antiepilépticos (FAE) en las epi-
lepsias benignas de la infancia (EBI)
ha variado a lo largo de los afios. Ob-
jetivo. Analizar el cambio en la pauta
de tratamiento en pacientes con diag-
nostico de EBI sequidos en nuestro
hospital. Pacientes y métodos. Revi-
sién retrospectiva de las historias cli-
nicas de pacientes con diagnéstico de
EBI en el Hospital Nifio Jesus de Ma-
drid. Resultados. Se recogieron los da-
tos de 105 pacientes (68 varones). De
ellos, 66 (62,9%) fueron diagnostica-
dos de epilepsia rolandica, 33 (31,2%)
de sindrome de Panayiotopoulos y 6
(5,7%) de epilepsia idiopética de Gas-
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taut. La mediana de edad al inicio fue
de 5,3 afios (rango: 0,75-12,9 afios).
La media de sequimiento fueron 6
afios (rango: 1-13 afios). Antes del afio
2002 recibié tratamiento farmaco-
I6gico el 85% de los casos; los FAE
mas utilizados fueron el &cido valproico
(VPA) (61,1%), la carbamacepina (CBZ)
(47,2%) y el clobazam (CLB) (22%);
los FAE iniciales fueron el VPA (47,2%)
y la CBZ (36%). Después del afio 2002
se traté al 66% (p < 0,001) de los ca-
sos; los FAE mas utilizados fueron el
VPA (46,1%) y el CLB (41%); los FAE ini-
ciales fueron el VPA (43,6%), el CLB
(28,2%) y la CBZ (15,4%). Globalmen-
te no existe diferencia significativa en
cuanto al control de las crisis. Conclu-
siones. En la actualidad se utilizan en
menos casos FAE en las EBI. La prefe-
rencia en el uso de los FAE ha variado.
No existe diferencia significativa de
forma global en relacién con el control
de las crisis.

0s3.

Encefalopatia epiléptica
infantil en nifias debida a
mutaciones del gen PCDH19

R. Simdn de las Heras?, A. Camacho
Salas?, N. Nlfez Enamorado?,

C. Cordero Castro?, J. Diaz Diaz?,

R. Sanz Rojo®

2Servicio de Neurologia Pediatrica.

Hospital Universitario 12 de Octubre.
®Secugen. Madrid.

Introduccién. La mutacién del gen
PCDH19 provoca epilepsia casi exclusi-
vamente en muijeres, lo que es para-
déjico ya que se localiza en el cromo-
soma X. Su espectro clinico va desde
encefalopatias epilépticas tipo sindro-
me de Dravet hasta casos con epilep-
sia focal sin retraso mental. Casos cli-
nicos. Se describe la clinica y evolucién

de dos nifias, con edad actual de 12y
22 afios, que presentan mutaciones en
el gen PCDH19, una de ellas de novo, y
otra, familiar. Las caracteristicas des-
tacadas y comunes son: sexo femeni-
no; inicio de las crisis en el primer afo;
crisis habitualmente desencadenadas
por fiebre, especialmente al principio.
Las crisis se presentan en racimos que
duran varios dias. Frecuentes ingresos
por crisis agudas repetitivas. Las crisis
aisladas son muy poco comunes. Crisis
focales y generalizadas. No ausencias
ni mioclonias. Desarrollo psicomotor
inicial normal, seguido de retraso
mental y alteraciones conductuales.
Registros EEG iniciales normales y lue-
go actividad epileptiforme focal. No
fotosensibilidad. Resistencia a la tera-
pia antiepiléptica crénica. Respuesta
de las crisis agudas repetitivas a la per-
fusién intravenosa de midazolam. Me-
joria de la epilepsia con la edad, espe-
cialmente hacia la adolescencia Con-
clusiones. Debe sospecharse una mu-
tacién del gen PCDH19 en nifias con
sindrome de Dravet atipico sin muta-
cién en el gen SCN7A, pero también en
nifias con fenotipos mas leves que co-
mienzan en el primer afio con frecuen-
tes episodios de crisis agudas repetiti-
vas desencadenadas por fiebre, par-
ticularmente si luego se enlentece el
desarrollo psicomotor.

04.

Convulsiones familiares
benignas del recién nacido-
lactante. Presentacion de
una nueva familia espaiiola
A. Garcia Ron 2, M. Delgado Rioja ®,

E. Gémez Santos ®, C. Bueno Ruiz ®,
J. Sierra Rodriguez ®

2 Hospital Infanta Cristina. Parla, Madrid.
® Hospital Juan Ramon Jiménez. Huelva.
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Introduccion. Las convulsiones fami-
liares benignas del lactante (CFBL) cons-
tituyen un sindrome reconocido por
la ILAE, estan actualmente incluidas
junto con las formas no familiares
(Watanabe) en convulsiones benignas
del lactante (CBL) por su similitud en
el inicio, caracteristicas electroclinicas
y evolucién. En 1983, Kaplan y Lacey
describieron un sindrome de comien-
zo intermedio entre las convulsiones
familiares del recién nacido (CFRN) y
las CFBL, de comienzo variable entre
los dos dias y los tres meses de vida,
de herencia autosémica dominante y
una mutacién identificada en el gen
SCN2A. Clinicamente se caracteriza
por crisis parciales, con semiologia
motora, versiva con o sin generaliza-
cion secundaria, en clusters con res-
puesta al tratamiento y evolucién fa-
vorable. La denominaron convulsio-
nes familiares benignas del neonato-
lactante (CFBRN-L) por ser clinica y ge-
néticamente superponible a las CFBL.
Caso clinico. Recién nacido con crisis
parciales versivas, breves, en clusters
a las 48 horas de vida, repetidas el
dia 14. A los tres meses, crisis parcia-
les versivas con generalizacién secun-
daria, en vigilia, en cluster (40-50 epi-
sodios/dia) durante cuatro dias. Re-
beldes a antiepilépticos intravenosos.
Examenes complementarios normales
salvo el video-EEG (crisis parcial versi-
va con mioclonias palpebrales coinci-
diendo con ritmo reclutante a 8 Hz
frontotemporal derecho) y SPECT ce-
rebral intercritico (hipoperfusion de-
recha. Desarrollo psicomotor normal
a los siete meses. Hermano de 5 afios
con crisis neonatales (séptimo dia)
durante dos dias, versivas, en clusters
y autolimitadas que reaparecen a los
tres meses, tratadas hasta los 3 afios.
Madre con crisis neonatales y en torno
a los cuatro meses, similares a sus hi-
jos. Conclusiones. Las CFBRN-L pueden
tratarse de un nuevo sindrome epilép-
tico de buen prondstico.
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0eé.

Un caso de epilepsia
del sobresalto
J. Pefia Sequra, I. Dolz Zaera,

A. Tello Martin, E. Aguilar Perdiguer,
L. Monge Galindo, J. Lépez Pis6n

Hospital Universitario Miguel Servet.
Zaragoza.

Introduccion. La clasificacion de la ILAE
(2001) reconoce la epilepsia del so-
bresalto dentro de los sindromes epi-
|épticos reflejos. La epilepsia del so-
bresalto se observa en nifios con pa-
ralisis cerebral, generalmente hemi-
paresia espastica secundaria a poren-
cefalia perinatal. Se presenta como
crisis motoras sensibles a estimulos
auditivos y somatosensitivos rapidos
e inesperados. Caso clinico. Varén de
7 afios con hemiparesia espastica de-
recha evidenciada a los 3 meses de
edad. TAC craneal (7 meses): poren-
cefalia frontoparietal izquierda, dila-
tacion de ventriculo lateral izquierdo.
Embarazo: diabetes gestacional, ame-
naza de parto prematuro a las 30 se-
manas. Parto a las 37 semanas con
forceps. Peso: 2.610 g. Apgar: 9/9. De-
sarrollo psicomotor y escolarizacion
normales. Desde los 2 afios en pro-
grama de toxina botulinica. A los 5
afos y 6 meses, desencadenados por
ruidos intensos e inesperados, pre-
senta hasta 15-20 episodios diarios de
cara de susto, hipertonia de extremi-
dades derechas de un minuto de du-
racién y en ocasiones grito. Desde dos
afnos antes, de forma ocasional, al
tropezar, hiperextendia las extremi-
dades derechas durante sequndos. EEG:
punta-onda lenta anterior izquierda.
RM cerebral (6 afios): porencefalia
multiquistica frontoparietal izquierda.
Ha presentado también episodios
nocturnos y al tocarle sin esperarlo.
En la actualidad ha disminuido la fre-
cuencia e intensidad de las crisis con
topiramato y carbamacepina. Tam-
bién tomé valproato y levetiracetam.
Conclusidn. Las epilepsias reflejas son
poco frecuentes y en ocasiones plan-
tean dudas diagndsticas. Las crisis de
la epilepsia del sobresalto pueden ser
refractarias al tratamiento farmacolé-
gico y es necesario valorar la cirugia
de la epilepsia.

Epilepsia con ausencias
de inicio precoz:
analisis clinico-EEG

E. Martinez Salcedo ¢, H. Alarcon
Martinez ¢, A. Puche Mira ®, R. Domingo
Jiménez?, S. Ibafiez Mic6 ®, C. Casas
Ferndndez ®

2 Neuropediatria. Hospital Universitario
Virgen de la Arrixaca. Murcia. ° Pediatria.
Hospital Universitario Santa Lucia.
Cartagena, Murcia.

Introduccion. Las crisis de ausencia ti-
pica antes de los 3 afios son poco fre-
cuentes (0,7%) en las epilepsias de
inicio previo a esa edad, pero comu-
nes a sindromes epilépticos generali-
zados idiopaticos y a otros no clasifi-
cables. El prondstico global es desfa-
vorable cuando se asocian crisis mio-
clénicas. Objetivo. Comunicar cuatro
casos con ausencia tipica de inicio
precoz y revisar la evidencia publica-
da. Casos clinicos. Caso 1: mujer de 17
meses, sin antecedentes. Crisis: estre-
mecimiento general, expresion de te-
mor, inmovilidad y mirada fija de se-
gundos de duracién. Examen fisico
normal. Video-EEG: actividad paroxis-
tica generalizada, correlato clinico de
ausencia tipica. Tratamiento: valproa-
to, con buena respuesta. Caso 2: va-
réon de 31 meses, padre con epilepsia
generalizada infantil, hermana de 3
afios con epilepsia generalizada ac-
tual y otros familiares paternos con
epilepsia. Crisis: desconexion del me-
dio, mirada ausente, revulsién ocular
y breve duracién sin repercusion so-
bre actividad previa. Examen fisico
normal. Video-EEG: actividad paroxis-
tica, correlato clinico de ausencia tipi-
ca. Tratamiento: valproato, con buena
respuesta. Caso 3: varén de 26 meses,
sin antecedentes. Crisis: desconexion,
inclinacion cefalica a la izquierda,
mioclonias del labio superior y cervi-
cales de breve duracion. Exploracion
fisica normal. Video-EEG: punta-onda
a 3 Hz generalizada, correlato clinico
de ausencia compleja. Tratamiento:
valproato, con buena respuesta. Caso
4:vardn de 3 afos, sin antecedentes.
Crisis: desconexion, revulsion ocular
de 2-3 s. Examen fisico normal. Video-
EEG: brotes punta-onda y polipunta-

onda a 3 Hz, correlato clinico de au-
sencia. Respuesta favorable a valproa-
to. Conclusién. Las crisis de ausencia
tipica de inicio precoz deben alertar
sobre diferentes sindromes epilépti-
cos de prondstico diferente.

07.

Epilepsia mioclénica refleja
del lactante. ¢Siempre benigna?

H. Alarcén Martinez °, M. Domingo
Jiménez?, D. de San Nicolas Fuertes ®,
E. Martinez Salcedo @, F. Valera
Parraga ?, C. Casas Fernandez ®

2 Neuropediatria. ® Neurofisiologia.

Hospital Universitario Virgen de la
Arrixaca. Murcia.

Introduccion. Un tercio de los pacien-
tes con epilepsia miocldnica benigna
del lactante presentan problemas en
el desarrollo neurocognitivo. Sin em-
bargo, la epilepsia miocldnica refleja
del lactante descrita por Ricci es de-
fendida por algunos autores como un
sindrome epiléptico independiente por
su mejor prondstico. Casos clinicos.
Cuatro pacientes con crisis miocldni-
cas desencadenadas por diferentes
estimulos, sin antecedentes familia-
res ni personales de interés, con desa-
rrollo psicomotor y exploracion fisica
normales al inicio del proceso. Video-
EEG al inicio con crisis miocl6nicas re-
flejas coincidiendo con polipunta-on-
da generalizada. Caso 1: vardn de 15
meses, con crisis miocldnicas ante es-
timulos acusticos-tactiles. Tratamien-
to: control con VPA + CLZ y normaliza-
cién electroencefalogréfica, retirando
CLZ tras dos afios. A los tres afios y
medio sin crisis reaparecen crisis mio-
clénicas espontaneas. Se reintroduce
CLZ con respuesta inicial favorable.
Actualmente (7,5 afios) presenta cri-
sis y déficit cognitivo. RM cerebral:
normal. Caso 2: varén de 4 afios, con
crisis miocldnicas diarias de miem-
bros superiores. Video-EEG ictal: com-
plejos punta-onda generalizados sen-
sibles a la estimulacién luminosa in-
termitente. Tratamiento: control con
VPA + CLZ. Déficit cognitivo. Caso 3:
varén de 9 meses, con crisis miocloni-
cas al introducirse un objeto en la ca-
vidad oral. Tratamiento: control con VPA
+ LEV. Retraso psicomotor con disto-
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nia y piramidalismo. RM cerebral, ca-
riotipo y cribado neurometabdlico (in-
cluidos mucopolisacdridos y oligosa-
caridos), normales. Neurotransmiso-
res en liquido cefalorraquideo, pen-
diente. Caso 4: mujer de 13 meses, con
crisis mioclénicas ante estimulo audi-
tivo. Tratamiento: control con VPA +
CLZ. Normalizacién del EEG. Neuropsi-
colégicamente normal. RM cerebral y
cariotipo, normales. Conclusion. Los
tres primeros casos que evolucionan
a una encefalopatia indican la necesi-
dad de un seguimiento prolongado
para poder asegurar la condicién de
benignidad de |a epilepsia mioclénica
refleja del lactante. El diagndstico ini-
cial de este sindrome epiléptico no
garantiza su evolucién favorable.

0s.

Revisién de espasmos infantiles
de junio de 2000 a junio de
20M

M. Gonzalez?, I. Alonso 2, 0. Sans 2,
J. Campistol 2, F. Sanmarti ®
2 Neuropediatria. ® Unidad de Epilepsia.

Servicio de Neuropediatria. Hospital
Universitari Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Los espasmos infantiles
(El) constituyen el 2% de todas las epi-
lepsias y el 25% de las epilepsias den-
tro del primer afio de vida. El pico de
incidencia estd entre los 4 y los 7 me-
ses de edad. Pacientes y métodos. Se
describen las caracteristicas clinicas y
del video-EEG intercritico y critico de
38 pacientes estudiados en el HSJD
durante el periodo de junio de 2000
a junio de 2011. Resultados. La edad
media de inicio de los El fue de 5,1
meses. Los El mds frecuentes registra-
dos fueron los asociados a otras crisis
con desarrollo psicomotor alterado y
relacionados con una etiologia deter-
minada (n = 18). Los pacientes con El
sin otras crisis, sin hipsarritmia y que
evolucionaron mejor con la vigabatri-
na fueron ocho en nuestra serie. La
actividad basal cerebral del video-EEG
intercritico esta alterada en el 79% y
la estructuracion del suefio esta afec-
tada en el 73%. Unicamente se regis-
tré patrén hipsarritmico en dos pa-
cientes. La mejoria del video-EEG se
evidencia durante los seis meses des-

pués del primer registro en 18 pacien-
tes. El 48,5% tienen una neuroima-
gen normal en el primer ingreso. De
los 27 pacientes que fueron tratados
con corticoides, la respuesta fue bue-
na en el 60%. En la evolucién, 25 pa-
cientes tienen algln tipo de retraso
del desarrollo psicomotor y 22 pre-
sentan otro tipo de epilepsia. Conclu-
sién. Los factores pronésticos mds de-
terminantes de la encefalopatia epi-
|éptica son un tratamiento precoz y
eficaz y la etiologia.

09.

ese momento se ajusta vigabatrina y
se asocia zonisamida, combinacién
con la que se halla en el momento ac-
tual. Los estudios etioldgicos fueron
rigurosamente normales, a excepcién
de una mutacién en el gen STXBPT,
dando un coddn de parada y proteina
truncada. Conclusion. Con este caso
queremos contribuir al conocimiento
sobre el fenotipo y genotipo de este
cuadro, resefiando la importancia de
los estudios genéticos en las encefalo-
patias del primer afio de vida.

o10.

Sindrome de Ohtahara,

mas genética y menos biopsia
muscular. Mutacién en STXBP1
V. Cantarin Extremera, M. Ruiz-Falcd

Rojas, R. Losada del Pozo, F. Martin
del Valle, L. Calleja, M. Garcia Fernandez

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid.

Introduccion. Las encefalopatias epi-
|épticas del primer afio de vida consti-
tuyen uno de los cuadros neurolégi-
cos mas devastadores. Las etiologias
por excelencia han sido los errores
congénitos del metabolismo y las mal-
formaciones cerebrales. Desde que en
el afio 2008 Saitsu et al describieron
los primeros pacientes con este cua-
droy mutacion en el gen Syntaxin bin-
ding protein 1 (STXPB1), la genética
estd tomando un papel cada vez mas
relevante en el proceso diagndstico.
Caso clinico. Varén de 2 meses de
edad con episodios desde la primera
semana de vida, consistentes en es-
pasmos ténicos asimétricos, que se
repiten hasta 20 veces/dia, terminan-
do, ocasionalmente, con una requrgi-
tacién. Durante este tiempo no hay
progresién de su desarrollo psicomo-
tor. Los registros electroencefalografi-
cos objetivaron un patrén de brote-
supresion. Con el diagndstico de sin-
drome de Ohtahara, se ensayan va-
rios farmacos antiepilépticos, sin me-
joria, por lo que se administra ACTH
con cese de los episodios y practica
normalizacién del trazado eléctrico. El
paciente permanece dos meses libre
de crisis en monoterapia con vigaba-
trina, tras los cuales reaparecen epi-
sodios con trazado de hipsarritmia. En
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Interaccion farmacoldgica
entre acido valproico y
carbapenem: iqué sucede
con los niveles en pediatria?
M. Miranda Herrero?, A. Alcaraz
Romero °, V. Escudero Vilaplana ¢,

M. Vézquez Lépez?, M. Garzo
Fernandez?, P. de Castro de Castro?

?Neuropediatria. ® Cuidados Intensivos
Pedidtricos. ¢ Farmacia. Hospital General

Universitario Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. El 4cido valproico (VPA)
es el antiepiléptico mas usado en pe-
diatria, pero su principal inconvenien-
te son sus mdltiples interacciones far-
macoldgicas. Objetivo. Analizar la evo-
lucién de los nifios que han recibido
tratamiento de forma concomitante
con carbapenem y VPA, observando
la existencia de interacciones y la evo-
lucién clinica y de los niveles de antie-
piléptico. Pacientes y métodos. Estu-
dio retrospectivo de los nifios que re-
cibieron tratamiento con VPA y carba-
penem simultdneamente entre enero
de 2003 y diciembre de 2011. Se ana-
lizaron variables demograficas, indi-
cacion del tratamiento, interaccion,
dosis, niveles plasmasticos de VPA,
clinica durante este periodo y manejo
del paciente. Resultados. Veintiocho
nifios en tratamiento concomitante
con ambos farmacos fueron incluidos
en el estudio. El 64,3% de los pacien-
tes eran varones. En el 78,6% la inte-
raccion se produjo en la unidad de
cuidados intensivos. El 60,7% de los
nifios tenian tratamiento previo con
VPA, siendo las crisis generalizadas su
principal indicacién. Se registraron ni-
veles plasmaticos basales de VPA en

el 53%y en el 60% a las 24 horas, con
niveles infraterapéuticos en el 88%
de los casos. El 46,4% de los nifios
presentaron crisis, lo que llevé a au-
mentar la dosis de VPA o a cambiar
de antiepiléptico. Conclusion. La inter-
accién farmacoldgica entre carbape-
nem y VPA es todavia poco conocida,
pero conlleva un descenso de los ni-
veles en sangre que puede originar
una descompensacion de la epilepsia.
Debemos pensar en ella, monitori-
zando los niveles de VPA'y, en la me-
dida de posible, evitando el uso si-
multdneo de ambos farmacos.

on.

¢Se asocian las convulsiones
febriles recurrentes a
trastornos neuropsicoldgicos?
P. Smeyers Durd, B. Rosell6 Miranda,
0. Urdanibia, P. Barbero Aquirre

Neuropediatria. Hospital Universitario
y Politécnico La Fe. Valencia.

Introduccion. Las convulsiones febri-
les son el tipo de crisis epiléptica mas
comun en la infancia precoz. Se consi-
dera un trastorno benigno, pero en
los pacientes que no desarrollan epi-
lepsia existe controversia sobre si hay
0 no una relacién con trastornos cog-
nitivos y comportamentales observa-
dos mas adelante. Objetivo. Analizar
el funcionamiento cognitivo y conduc-
tual de un grupo de nifios que han ex-
perimentado en su desarrollo convul-
siones febriles de repeticién. Pacien-
tes y métodos. Se estudia a 24 nifios
de 4 a 7 afos con convulsiones febri-
les de repeticion. Ninguno de ellos te-
nia crisis no febriles. A los nifios se les
administré individualmente una bate-
ria de tests neuropsicoldgicos para
evaluar el funcionamiento cognitivo y
se solicitd al tutor la cumplimentacion
de unos cuestionarios dirigidos a va-
lorar el funcionamiento conductual.
Se valoran los procesos cognitivos de
memoria (visual y verbal), atencién
(vigilancia, atencidn selectiva y soste-
nida), control inhibitorio, flexibilidad
cognitiva y fluidez verbal. Conductual-
mente, se extraen indicadores de la
percepcion del profesor relacionados
con la presencia de problemas de
aprendizaje, en el area del comporta-
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miento, problemas internalizantes (re-
traimiento, timidez y ansiedad) y de
adaptacién escolar. Resultados. En
las pruebas cognitivas se observa una
elevada frecuencia (> 35%) de altera-
ciones en memoria verbal, vigilancia,
atencion selectiva y flexibilidad cogni-
tiva. En las pruebas conductuales se
obtiene un alto porcentaje de altera-
ciones de la atencién, la hiperactivi-
dad-impulsividad, los problemas de
aprendizaje (59%) y problemas con-
ductuales. Conclusiones. El porcenta-
je de nifios con convulsiones febriles
de repeticién con dificultades cogniti-
vo-conductuales es elevado. Deberia
monitorizarse con estudios dirigidos
para diagnosticar y tratar dichos tras-
tornos precozmente.

012.

Encefalomielitis aguda
diseminada con inicio como
estado epiléptico focal refractario
y edema cerebral masivo

J. Dominguez Carral, J. Garcia Pefias,
R. Arteaga Manjén-Cabeza, L. Garcia

Higuera, J. Ferndndez Torre, E. Marco
de Lucas

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla.
Santander.

Introduccion. La encefalomielitis agu-
da diseminada (EMAD) es un proceso
inflamatorio desmielinizante del sis-
tema nervioso central, de etiopatoge-
nia autoinmune, con inicio clinico y
evolucién natural muy variables. Caso
clinico. Nifia de 7 afios que presenta,
en el contexto de cuadro febril, esta-
do epiléptico focal, con crisis hemiclé-
nicas alternantes, sin respuesta a ben-
zodiacepinas, acido valproico, fenitoi-
na, fenobarbital ni levetiracetam in-
travenosos. Se traslada a la UCI, nece-
sitando tiopental sédico y ventilacion
mecanica. El EEG inicial mostré un pa-
tron de estado eléctrico focal poste-
rior derecho. El estudio del liquido ce-
falorraquideo evidencid sélo una leve
hiperproteinorraquia. Serologias y PCR
para agentes neurotropos negativas.
Estudios de autoinmunidad negati-
vos. Al segundo dia del ingreso, desa-
rrollé un edema cerebral masivo en la
TAC craneal con evidencia de hiper-
tensién intracraneal en la monitoriza-
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cién con catéter intracraneal. Curso
refractario inicial del edema cerebral,
mejorando sélo con medidas de hipo-
termia. La RM cerebral, realizada a los
12 dias de evolucién, mostrd areas hi-
perintensas en FLAIR, parcheadas,
cortico-subcorticales, bilaterales, con
intenso realce cortical con gadolinio.
Ante la sospecha de EMAD se pauté
una megadosis de metilprednisolona
y gammaglobulina intravenosa du-
rante cinco dias, y posteriormente pred-
nisona oral, con recuperacién progre-
siva del nivel de reactividad y coordi-
nacién motora. No ha presentado
nuevas crisis epilépticas en los 10 me-
ses de seguimiento. Normalizacién
evolutiva del registro EEG. La RM cere-
bral, a los seis meses de evolucién,
objetivd una disminucién llamativa
de las lesiones desmielinizantes. Con-
clusiones. Aunque es una forma infre-
cuente de presentacion, se debe sos-
pechar la presencia de una EMAD en
forma de estado epiléptico refractario
con hipertensién intracraneal y ede-
ma cerebral masivo.

Viernes, 1de junio de 2012
16:00-18:00 h. Sala C1

Enfermedades
neurometabdlicas y
enfermedades degenerativas
del SNC-1(013-024)

013.

Degeneracion combinada
subaguda medular por déficit
de vitamina B ,. Una causa
infrecuente de sindrome
espinocerebeloso

J. Dominguez Carral, J. Garcia Pefias,

A. Pérez Santos, E. Pereira Bezanilla, L.
de la Rubia Fernandez, E. Marco de Lucas

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla.
Santander.

Introduccion. La degeneracién combi-
nada subaguda medular, secundaria
a déficit de vitamina B, cursa con
desmielinizacién de los cordones pos-
teriores y la via piramidal y degenera-

cién axonal periférica. En nifios es una
patologia excepcional que se ha des-
crito asociada principalmente con dé-
ficits nutricionales graves y malabsor-
cién. Caso clinico. Nifio de 10 afos
con dificultad para la deambulacién
de 15 dias de evolucidn, sin infeccion
ni traumatismo recientes. Anteceden-
tes personales: prematuridad (34 se-
manas), peso al nacimiento de 1.910
g. Reseccién de ileon terminal y colon
por enterocolitis necrotizante neona-
tal. Exploraciéon fisica: desnutricién
grave. Lengua depapilada. Psiquismo
normal. Signos piramidales en miem-
bros inferiores. Marcha ataxico-paré-
tica con pie caido bilateral. Romberg
positivo con caida hacia atras. Altera-
cion de la sensibilidad profunda posi-
cional y vibratoria. Pruebas comple-
mentarias: anemia microcitica e hipo-
crémica. Ferropenia marcada. Hipo-
proteinemia grave. Vitamina B,: 90
pg/mL (normal: 200-900 pg/mL).
PEAT y PEV normales. PESS: ausencia
de potencial evocado al estimulo de
miembros inferiores. ENG: datos de neu-
ropatia sensitiva y axonal en miem-
bros inferiores de intensidad leve. RM
cerebral y espinal: hipersefial de cor-
ddn posterior en secuencia T, en la re-
gién cervicodorsal, con estructura y
morfologia normales. Ante la sospecha
de degeneracién combinada subagu-
da medular se inicia tratamiento con
vitamina B,, y hierro. Normalizacién
clinica, neurofisioldgica y de neuro-
imagen a los ocho meses de evolu-
cién. Conclusiones. Ante un sindrome
espinocerebeloso en un paciente con
signos de desnutricién, hay que bus-
car un déficit de vitamina B, para co-
menzar un tratamiento precoz, ya
que el grado de recuperacién neuro-
|6gica depende de la extension y du-
racién de la enfermedad.

014.

Guia metabdlica:
empowerment a través de
herramientas 2.0 en errores
congénitos del metabolismo
M. Serrano ?, M. Armayones ®,

B. Pérez Duefias ¢, J. Campistol Plana ¢,
J. Pérez Payarols ¢, M. Vilaseca ¢

2 Hospital Sant Joan de Déu, CIBERER.
® Universitat Oberta de Catalunya.
¢ Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Los errores congénitos
del metabolismo (ECM) constituyen un
grupo muy heterogéneo de mas de
600 enfermedades raras. Se ha com-
probado la eficacia de las intervencio-
nes basadas en web para el empower-
ment de pacientes crénicos. Guiame-
tabolica.org es una plataforma para
pacientes con ECM y su entorno, que
facilita el acceso a informacion actua-
lizada, comprensible y de calidad, el
contacto con otros pacientes y profe-
sionales, y el desarrollo de grupos de
soporte. Materiales y métodos. Guia-
metabolica.org es un sitio web 2.0 en
castellano con actualizacidn frecuente
de contenidos. Ofrece informacion cien-
tifica en lenguaje asequible, recomen-
daciones para la vida diaria, recursos
geograficos, recetas para ECM con
tratamiento dietético, cuentos y jue-
gos para nifios con ECM. A través del
espacio de comentarios, Guiameta-
bolica.org ofrece la posibilidad de rea-
lizar preguntas nutricionales/médicas
y de compartir experiencias con otras
familias. Resultados. Desde el 1de ma-
yo de 2010 se han registrado 183.186
visitas, 519.665 paginas vistas y mas
de 800 usuarios registrados. Un 70%
de visitantes proceden de Latinoamé-
rica. De media se han realizado nueve
consultas semanales, respondidas por
nuestro equipo, lo que representa mas
de 650 comentarios en total. Ade-
mas, se ha realizado un estudio preli-
minar sobre el impacto de Guiameta-
bolica.org en la vida de los usuarios,
demostrando un decremento notable
en la sensacién de soledad y en su ni-
vel de autocritica y un aumento de su
autoeficacia. Conclusiones. Las plata-
formas especificas para ECM con es-
tructura 2.0 se deberian considerar un
complemento a la medicina. Su con-
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tribucién para el paciente y sus fami-
lias se basa en mejorar su estado de
bienestar, sin interferir con la medici-
na tradicional.

015.

Encefalopatia en el contexto
de una infeccion por sarampion
como primera manifestacion
de una aciduria glutdrica tipo 1

J. Diaz Diaz ?, C. Cordero Castro ®, M.
Garcia Silva ¢, A. Martinez de Aragdn ¢,
R. Simdn de las Heras ?, A. Camacho
Salas ®

2 Neuropediatria. ® Unidad de Enfermedades
Mitocondriales y Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias. ¢ Neurorradiologia. Hospital
12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. La aciduria glutdrica ti-
po 1(GA1) es una enfermedad autosé-
mica recesiva que afecta al catabolis-
mo de Ia lisina. Se inicia en los prime-
ros dos anos, habitualmente en el
contexto de un cuadro infeccioso. La
RM craneal suele ser caracteristica y
ayuda a orientar el diagnéstico. Caso
clinico. Nifia de 8 meses, previamen-
te sana, que acudié a urgencias por
irritabilidad, tendencia a la somno-
lencia y posturas andmalas. En los
dias previos habia sido diagnosticada
de sarampidn, que se confirmé con
serologias. En la exploracién neurolé-
gica mostraba una encefalopatia aso-
ciada a pérdida del control postural
de tronco. Presentaba hipertonia e hi-
perreflexia en miembros inferiores y
actitud disténica de miembros supe-
riores, con rotaciéon de antebrazos y
puiios cerrados. El perimetro cefalico
era normal. La sospecha clinica inicial
fue de encefalitis sarampionosa y se
inicié tratamiento con ribavirina. En la
RM craneal se objetivé afectacion si-
métrica y bilateral de los ganglios ba-
sales junto con atrofia cortical marca-
da, lo que reorientd el estudio etiolé-
gico hacia una enfermedad metabdli-
ca. La PCR de virus del sarampién en
el liquido cefalorraquideo fue negati-
va. El diagnéstico final fue de GA1y el
estudio genético detecté una muta-
cién en homocigosis en el gen GCDH
(mutacién ¢.1234G>A). Se instaurd
tratamiento dietético, carnitina y ribo-
flavina, con mejorfa clinica progresi-

va. Conclusiones. La GA1 debe sospe-
charse ante un lactante con encefalo-
patia y cuadro extrapiramidal, espe-
cialmente si se asocia a macrocefalia.
En nuestro caso, la RM craneal fue de-
cisiva en el diagndstico diferencial con
la encefalitis por sarampidn.

016.

Incidencia de procesos
neurodegenerativos en la
infancia en la Comunidad
Valenciana. Estudio multicéntrico

M. Tomas Vila ?, F. Gémez Gosalvez °,
M. Castelld Pomares ¢, M. Revert Gomar ¢,
J. Pantoja Martinez ¢, M. Teva Galan f

@ Neuropediatria. Hospital Universitario

y Politécnico La Fe. Valencia. ® Hospital
General Universitario de Alicante. Alicante.
¢ Hospital Clinico Universitario de Valencia.
Valencia. ¢ Hospital Francesc de Borja.
Gandia. ® Hospital de la Plana. Castelld.
"Hospital de Elda. Elda.

Introduccion. Los procesos neurode-
generativos en la infancia (PNI) supo-
nen un auténtico reto para los profe-
sionales y para el sistema sanitario en
lo que a diagnéstico y manejo se re-
fiere. El interés de tener un mayor co-
nocimiento de las entidades causan-
tes de este proceso en nuestro medio
es obvio. Objetivos. Obtener informa-
cién acerca de los siguientes aspec-
tos: datos demograficos, enfermeda-
des que con mayor frecuencia causan
PNI, proporcién de casos no diagnos-
ticados, edad de inicio y de diagndsti-
co, y mortalidad. Pacientes y métodos.
Se contacté con diferentes hospitales
de la Comunidad Valenciana, solici-
tando informacién acerca de los casos
de PNI que constaran en sus respecti-
vas bases de datos. Definicién de ca-
so: deterioro progresivo de mas de
tres meses con pérdida de habilida-
des de desarrollo o intelectuales pre-
viamente aprendidas y aparicién de
signos neuroldgicos anormales. Re-
sultados. Han colaborado nueve hos-
pitales de la Comunidad Valenciana.
En total se han identificado 91 casos.
El 52% eran nifias. La edad media de
inicio de los sintomas fue de 1,82 afios.
En el 28,75% de los casos existia un
retraso del desarrollo previo. La edad
media al diagndstico fue de 3,45 afios.
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No se obtuvo ningun diagnéstico en
el 28,6% de los casos. El sindrome de
Rett (16 casos) fue el diagndstico mas
frecuente. Un 64% de los casos fue-
ron metabolopatias. La mortalidad
fue del 15%. Conclusiones. El inicio de
los PNI es precoz. En el 28,6% de los
casos no se obtuvo diagndstico. El
64% de los casos fue atribuible a me-
tabolopatias.

017.

Lipofuscinosis neuronal
ceroidea forma infantil tardia:
descripcion clinica de la forma
clasica (CLN2) y las variantes
finlandesa (CLN5), juvenil
precoz (CLN6) y turca (CLN7)
M. Pérez Poyato 2, M. Mild Recasens °,

|. Ferrer Abizanda ¢, M. Coll Rosell ¢,
V. Cusi Sanchez ¢, M. Pineda Marfa ¢

2 Fundaci6 Sant Joan de Déu. ® Hospital
Clinic. < Hospital de Bellvitge. ¢ Institut
de Bioquimica Clinica. Hospital Clinic.
¢ Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Las mutaciones en el
gen CLN2 originan la forma infantil
tardia clasica (enfermedad de Jansky-
Bielchowsky), que es la sequnda mas
frecuente de las lipofuscinosis neuro-
nales ceroideas (LNC). Las formas in-
fantiles tardias (CLN5, CLN6, CIN7 y
CLN8) constituyen el grupo mas hete-
rogéneo. Objetivos. Describir el curso
clinico y los resultados de los estudios
moleculares realizados en 20 pacien-
tes con LNC infantil tardia, valorar la
historia natural de la enfermedad y
establecer la correlacién genotipo/fe-
notipo. Pacientes y métodos. Revi-
sion de historias clinicas de 12 pacien-
tes con mutaciones en el gen CIN2
(cLNCIT) y ocho pacientes con muta-
ciones en los genes CLN5 (cinco pa-
cientes), CIN6 (un paciente) y CLN7
(dos pacientes). Determinacion de la
actividad enzimatica tripeptidil-pepti-
dasa 1y realizacion de estudios anato-
mopatolégicos y moleculares. Resul-
tados. Los pacientes con cLNCIT pre-
sentaron retraso del lenguaje a los
2,2 afios. Las crisis parciales ocurrie-
ron a los 3,4 afios, y las mioclonias, a
los 3,7 afos. La ataxia y el deterioro
cognitivo ocurrieron a los 4 afios, y la
ceguera, a los 5 afios. Los pacientes

con mutaciones en el gen CLN5 pre-
sentaron trastorno de conducta entre
los 2,6 y los 4,6 afios, sequido de de-
terioro cognitivo y déficit visual a los 6
afos. La epilepsia ocurrid a los 7 afios,
y la cequera, a los 9 afios. Los pacien-
tes con mutaciones en los genes CLN6
y CLN7 presentaron un curso clinico si-
milar que cLNCIT. Conclusiones. Este
estudio afiade informacién sobre la
historia natural de la enfermedad y
establece una correlacion genotipo/fe-
notipo en las LNC.

018.

Ataxia de la infancia con
hipomielinizacion cerebral

R. Losada del Pozo ¢, D. Conejo
Moreno ®, V. Cantarin Extremera?,

L. Gonzélez Gutiérrez-Solana @,

R. Villares Alonso ¢, E. Garcia Esparza ®

2 Hospital Infantil Universitario Nifio Jess.
Madrid. ® Complejo Asistencial Universitario
de Burgos. Burgos. ¢ Hospital Universitario
de Méstoles. Madrid.

Introduccion. El sindrome de la sus-
tancia blanca evanescente (vanishing
white matter disease) es una enfer-
medad autosémica recesiva, causada
por mutaciones en el factor EIF2B. Ini-
cio entre 1-6 afios. Cursa con deterio-
ro neuroldgico progresivo, predomi-
nando ataxia y espasticidad, con fun-
ciones cognitivas relativamente pre-
servadas. Caracteristicamente em-
peoran con fiebre o traumatismos
craneales leves. La RM craneal mues-
tra hipomielinizacién y degeneracién
quistica de la sustancia blanca anor-
mal. Casos clinicos. Caso 1: nifia de 6
afos. Con 2,5 afios, marcha ataxica y
caidas; después, pérdida de deambu-
lacién, sedestacion y sostén cefdlico,
espasticidad, disartria, cefalea inten-
sa, una crisis generalizada y recaidas
en procesos febriles. Exitus a los 7 afios.
Caso 2: nifio de 3,5 afios; con 2,4 afios,
tras un traumatismo craneal leve, pre-
senta hipotonia generalizada y pierde
la marcha, con recuperacién comple-
ta. A los 2,6 y 3 afos, coincidiendo
con fiebre, tiene una convulsién ge-
neralizada y pérdida de deambulacién,
sedestacion y sostén cefdlico, que re-
cupera parcialmente; exploracién com-
patible con paraparesia espastica. Ca-

S71



Comunicaciones orales

so 3: nifio de 12 afios, desde los 5 afios
en seguimiento por inestabilidad en
la marcha y exploracién con clono
aquileo, Babinski bilateral y reflejos
osteotendinosos exaltados. Con 11,5
anos, tras un traumatismo craneal le-
ve-moderado, presenta disminucién
de fuerza en el hemicuerpo izquierdo
y espasticidad de las extremidades in-
feriores. En los tres casos, la RM cra-
neal muestra una extensa leucodistro-
fia infra y supratentorial, con cambios
quisticos, y se han encontrado muta-
ciones en el gen EIF2B5. Conclusio-
nes. El deterioro neurolégico progre-
sivo y episddico y la aparicién de foca-
lidad neuroldgica coincidiendo con
fiebre y traumatismos craneales leves
deben hacer sospechar un sindrome
de la sustancia blanca evanescente.

019.

Identificacion de un caso de
deficiencia del transportador
de hormonas tiroideas (Mct8)

L. Lépez Marin @, L. Calleja Gero ?,
L. Gonzélez Gutiérrez-Solana®,

C. Rodriguez Fernandez ?, B. Morte
Molina ®, M. Martin Belinchn®

2 Hospital Infantil Universitario Nifio Jess.
Madrid. ° Centro de Investigacién Biomédica
en Red de Enfermedades Raras (CIBERER).
Valencia. © Instituto de Investigaciones
Biomédicas. CSIC-UAM. Madrid.

Introduccion. El sindrome de Allan-
Herndon-Dudley es un trastorno liga-
do a X, producido por mutaciones en
el gen Mct8, que origina una deficien-
cia en el transporte de la hormona T3
al cerebro. Generalmente se presenta
como un cuadro neuroldgico grave
que se inicia en el primer afio de vida
con retraso psicomotor, hipotonia, nis-
tagmo e hipomielinizacién grave (se
engloba dentro de las leucodistrofias
Pelizaeus-Merzbacher like), con evo-
lucién a tetraparesia espastica. Hay
Casos Menos graves que cursan con
hipotonia congénita y retraso mental.
Se han descrito alrededor de 50 fami-
lias afectadas. Para enfocar el diag-
nostico es importante realizar un per-
fil tiroideo en suero que mostrara un
incremento de la hormona T3, dismi-
nucién de la hormona T4 y TSH nor-
mal o ligeramente elevada. Caso cli-
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nico. Describimos el primer paciente
diagnosticado en Espafia con esta pa-
tologia. Se trata de un nifio de 5 afios
con un cuadro clinico compatible con
un sindrome de Pelizeaus-Merzbacher.
La secuenciacién del gen PLP7no mos-
tré alteraciones. Todos los estudios me-
tabdlicos y genéticos realizados fueron
normales. Finalmente un estudio com-
pleto del perfil tiroideo reveld una
hormona T3 de 3,05 ng/mL (normal:
0,9-2 ng/mL), hormona T4 de 4,02
ug/dL (normal: 5,1-11,5 pg/dL) y TSH
de 4,28 pUl/mL (normal: 0,45-7 pul/
mL). La secuenciacién del gen Slc16a2
(Mct8) mostré una mutacién en el
exdn 3 (nucledtido 1201 adenina en
lugar de guanina) y el estudio celular
confirmé que esta mutacién cambia
las propiedades de la proteina. Con-
clusién. La determinacion de T3, T4 y
TSH debe incluirse en el estudio de va-
rones con leucoencefalopatia, hipoto-
nia congénita o retraso mental.

020.

Enfermedad de Creutzfeldt-
Jakob esporadica en una nifa
de 11 afios

T. Armangué ?, E. Puerto ¢, E. Miravet ¢,
M. Raspall 2, I. Delgado®, M. del Toro 2

2 Neurologia Pediatrica. ° Radiologia.
Hospital Universitari Materno-Infantil Vall
d’Hebron. Barcelona. ¢ Neurologia Pediatrica.
Hospital Universitari Son Espases. Palma
de Mallorca.

Introduccion. La enfermedad de Creutz-
feldt-Jakob (ECJ) es una encefalopatia
espongiforme trasmisible de curso fa-
tal, producida por una proteina prid-
nica anémala. La forma espordadica
afecta casi exclusivamente a adultos,
mientras que la adquirida o variante
de ECJ se presenta en pacientes mas
jévenes. Presentamos el primer caso
descrito de ECJ esporadica en la infan-
cia. Caso clinico. Nifia de 11 afios pre-
viamente sana, sin antecedentes fa-
miliares ni factores de exposicién a
ECJ adquirida, que inicié un cuadro de
demencia rdpidamente progresiva. A
los cinco meses del inicio presentaba
un grave deterioro cognitivo con afa-
sia, apraxia, alteraciones del compor-
tamiento, estereotipias y mioclono fi-
no distal. Un extenso estudio infeccio-

s0, bioguimico, inmunolégico y meta-
bélico resulté normal. El estudio de la
proteina 14.3.3 fue positivo, sin otras
anomalias en el liquido cefalorraqui-
deo. El EEG evidencid enlentecimiento
frontal bilateral sin complejos trifasi-
cos. La RM cerebral mostré inicial-
mente atrofia frontotemporal y, a los
dos meses, afectacion cortical bilate-
ral asimétrica con incremento de la
restriccion en difusion. La biopsia ce-
rebral evidencié espongiosis del neo-
cértex con vacuolizacién intracitoplas-
matica neuronal. Mediante inmuno-
histoquimica y PET-blot se confirmé la
presencia de proteina pridnica resis-
tente a proteinasa. El andlisis del gen
PRNP no identificé ninguna mutacién
y mostré homocigosis VV en el codén
129. Pese al tratamiento con doxicicli-
na, la paciente presenta un grave de-
terioro progresivo. Conclusiones. La ECJ
esporadica, aunque infrecuente, de-
be constar en el diagndstico diferen-
cial del deterioro cognitivo en pedia-
tria. Los hallazgos en la RM cerebral
son claves para establecer la sospe-
cha diagnéstica. La confirmacién se rea-
liza mediante estudio de tejido cere-
bral, preferentemente en necropsia.

021.

Evolucién neuropsicoldgica de
tres pacientes con galactosemia

M. Calleja Gero, L. Monfort Belenguer,
L. Lépez Marin, C. Pedrén Giner,

L. Gonzalez Gutiérrez-Solana, C. Fournier
del Castillo

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid.

Introduccion. La galactosemia clasica
es un error innato del metabolismo
caracterizado por la casi total ausen-
cia de actividad de la galactosa-1-fos-
fato uridiltransferasa, enzima respon-
sable de la transformacién de galac-
tosa-1-fosfato en glucosa-1-fosfato. Su
déficit provoca la acumulacion de ga-
lactosa, galactosa-1-fosfato, galactitol
y galactonato, sustancias que en ex-
ceso presentan toxicidad, especialmen-
te hepatica, renal, ocular, ovdrica y
del sistema nervioso central. El trata-
miento consiste en la eliminacién de
la galactosa de la dieta. Casos clini-
cos. Presentamos la diferente evolu-

cién neuropsicoldgica de tres pacien-
tes con galactosemia, a pesar de que
todos ellos presentaron un control
dietético estricto y valores seriados de
galactosa-1-p eritrocitaria dentro de li-
mites aceptables para esta patologia.
Uno de los pacientes, de 3,5 afios de
edad, mostraba un trastorno del es-
pectro autista de alto funcionamiento
(CIT: 96; CIV: 100; CIM: 94). Otro, con
11 afios, presentaba evolutivamente
un deterioro cognitivo generalizado
en todos los dominios de funciona-
miento, que ha impedido la adquisi-
cién de aprendizajes académicos basi-
cos (CIT: 55; CV: 68; CP: 57; MT: 61;
VP: 76). Otra paciente, con 12 afios,
presentaba un nivel intelectual den-
tro de la media (CIT: 105); en ella se
objetiva una mejoria cognitiva evolu-
tiva (CIT a los 5 afios: 84). Conclusi6n.
La evolucién neuropsicoldgica de los
pacientes presentados ha sido dife-
rente entre si, y desfavorable en dos
de ellos, a pesar del buen control die-
tético. Esta patologia, previamente
considerada de facil control mediante
medidas sélo dietéticas, se considera
en la actualidad como neuroldgica-
mente progresiva: la evaluacién neu-
ropsicoldgica permite documentarlo.
La evolucién neurolégica desfavora-
ble no parece tener relacién directa
con el cumplimiento de la dieta.

022.

Espectro clinico y bioquimico
en el déficit de Glut-1
M. O’Callaghan , M. Garcia Catalan,

M. Pineda Marfa, M. Serrano Guimarg,
R. Artuch, B. Pérez Duefias

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Glut-1 es una glucopro-
teina integral de la membrana plas-
matica que facilita la difusién pasiva
de glucosa al cerebro. Su déficit pro-
duce un estado de neuroglucopenia
(un déficit de glucosa cerebral en pre-
sencia de valores sistémicos norma-
les) y, como consecuencia, trastornos
neuroldgicos crénicos y fluctuantes se-
gun las demandas energéticas del in-
dividuo. Pacientes y métodos. Anali-
sis simultaneo de glucosa en plasmay
liquido cefalorraquideo (LCR) de 1.045
pacientes con trastornos neuroldgicos
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de etiologia no filiada. Estudio mole-
cular del gen Glut1 en pacientes selec-
cionados mediante criterios clinicos y
bioquimicos. Resultados. De un total
de 35 pacientes con neuroglucopenia
de causa no aclarada, tres (glucosa LCR
media: 1,8 mM/L, rango: 1,5-2,1mM/L;
indice glucosa LCR/plasma medio:
0,38, rango: 0,35-0,40) tenian sinto-
mas sugestivos de déficit de Glut1: re-
traso psicomotor, ataxia, temblor, di-
sartria, déficit cognitivo, episodios de
hipotonia, letargia, palidez, distonia y
disartria en situaciones de estrés, fati-
ga muscular o ayuno, y en dos de ellos
crisis tipo ausencias farmacorresisten-
tes. Un paciente con glucosa en el LCR
en limites inferiores de normalidad
presentd leve disartria y ausencias du-
rante el ayuno. Se hallaron mutacio-
nes de novo en el gen Glut1 en los
cuatro pacientes. la dieta cetégena
controlé las crisis y mejord la disar-
tria, el temblor y el trastorno del mo-
vimiento globalmente en todos ellos.
Conclusiones. Nuestra serie demues-
tra que en los pacientes con fenotipo
clasico la puncién lumbar permite orien-
tar el diagnéstico de Glut-1, mientras
que en pacientes oligosintomaticos con
neurodesarrollo normal es necesario
un alto grado de sospecha clinica y el
estudio molecular del gen Glut-1.

023.

Distonia generalizada reversible
y encefalopatia causada por la
deficiencia del transportador
de tiamina tipo 2

B. Pérez Duefias ?, M. Serrano Guimaré @,

E. Fernandez Alvarez ?, C. Depienne ®,
J. Obeso ©

2 Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.
® Hopital de la Pitié-Salpétriere. Paris.
¢ Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Introduccion. La deficiencia del trans-
portador de tiamina tipo 2, un defec-
to metabdlico causado por mutacio-
nes en el gen SLC719A3, se ha descrito
en pacientes con distonia de inicio
subagudo y lesiones en el estriado.
Este trastorno responde de forma es-
pectacular al tratamiento con biotina
y por ello ha recibido el nombre de
‘enfermedad de los ganglios basales
con respuesta a la biotina’. Reciente-

mente, esta deficiencia se ha asocia-
do a otros fenotipos clinicos como la
encefalopatia tipo Wernicke y los es-
pasmos en flexion atipicos en lactan-
tes. La respuesta al tratamiento con
biotina o tiamina es muy heterogé-
nea en funcién del fenotipo descrito.
Casos clinicos. Dos hermanos con un
fenotipo similar al denominado ‘en-
fermedad de los ganglios basales con
respuesta a la hiotina’ y mutaciones
en el gen SLC19A3 presentaron episo-
dios recurrentes de distonia aguda
generalizada, rigidez y lesiones simé-
tricas que afectaban el estriado, el nu-
cleo medial taldmico y el cértex de los
hemisferios cerebrales por RM. Las
anomalias clinicas y radioldgicas se
resolvieron rapidamente tras la admi-
nistracion de tiamina. Conclusiones.
A pesar de la baja incidencia de casos
con deficiencia del transportador de
tiamina tipo 2, esta enfermedad debe
sospecharse en todo paciente con dis-
tonfa aguda y lesiones en los ganglios
basales dado que el tratamiento con
tiamina puede frenar la evolucién de
la enfermedad y prevenir el desarrollo
de nuevos episodios.

024.

Leucodistrofia fatal por
mutacién en el gen NFUT

F. Martin del Valle ?, L. Calleja Gero ?,
R. Losada del Pozo®, M. Ruiz-Falcé Rojas 2,
C. Pérez Cerda ¢, P. Rodriguez Pombo ¢

2 Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid. ® Hospital de Mdstoles. Méstoles.
¢ Centro de Diagndstico de Enfermedades
Moleculares (CEDEM). Madrid.

Introduccion. El gen NFUT se encuen-
traimplicado en la formacién de agre-
gados Fe-S en la mitocondria. Su al-
teracién se ha relacionado reciente-
mente con cuadros de encefalopatia
fatal con o sin hipertensién pulmo-
nar. Se describe un caso de leucoen-
cefalopatia fatal que simulé bioquimi-
camente una hiperglicinemia no ceté-
sica. Caso clinico. Nifia sin anteceden-
tes familiares ni personales de inte-
rés, que presenta hasta los 9 meses
un desarrollo psicomotor normal, con
estancamiento desde esa edad. Des-
de los 12 meses, sin relacién con in-
feccién ni traumatismo, presenta una
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regresion aguda con pérdida de la se-
destacién, hipotonia axial con espas-
ticidad progresiva de miembros y pér-
dida del lenguaje. Ademds presenta
vémitos e hiporexia que le producen
una desnutricién grave. La RM mues-
tra una leucodistrofia cavitante pro-
gresiva y el estudio metabdlico refleja
valores elevados de glicina en LCR, y
de la relacion LCR/plasma. A los 17
meses de vida presenta un empeora-
miento respiratorio agudo, por lo que
precisa ingreso en la UCIP, falleciendo
poco después. El estudio bioquimico y
genético descartd alteraciones en el
complejo glicina sintasa y confirmé la
existencia de una mutacién p.Gly208-
Cys (c.622G>T) en heterocigosis en el
gen NFUT de la disfuncion mdltiple
mitocondrial: sindrome 1. Conclusio-
nes. La mutacién en el gen NFUT pro-
duce una encefalopatia fatal de inicio
en el primer afo de vida, que condu-
ce al fallecimiento habitualmente an-
tes de los 15 meses. Sus sintomas
principales son fallo de medro, hiper-
tensién pulmonar y regresion psico-
motriz. El gen responsable se localiza
en el cromosoma 2.

Viernes, 1de junio de 2012
16:00-18:00 h. Sala C2

Neuromuscular/sistema
nervioso periférico + patologia
vascular y patologia
sistematica (025-036)

025.

Actualizacion en el tratamiento
de la miastenia grave y crisis
miasténica: a propdsito de
dos casos

P. Fernandez Lépez, M. Arce Portillo,

M. Madruga Garrido, M. Velasco Forte,
B. Mufioz Cabello, O. Alonso Luengo

Neuropediatria. Hospital Infantil Virgen
del Rocio. Sevilla.

Introduccién. La miastenia grave (MG)
es una enfermedad autoinmune ad-
quirida infrecuente en la edad pedia-
trica, con una incidencia aproximada

de 4 casos por 100.000. La crisis mias-
ténica es la complicaciéon mas grave
de la enfermedad, que se presenta
mas frecuentemente en los dos pri-
meros afios tras el diagndstico. Casos
clinicos. Caso 1: nifia de 12 afios, diag-
nosticada el afo anterior de MG, en
tratamiento con piridostigmina y pred-
nisona, que consulta por disfagia, dis-
fonia y dificultad respiratoria. Se inicia
tratamiento con corticoides intrave-
nosos e inmunoglobulinas, sin mejo-
ria, precisando ingreso en la UCl y co-
nexion a ventilacién mecanica. Co-
mienza tratamiento con azatioprina 'y
un segundo ciclo de inmunoglobulinas,
sin resultados. Finalmente se realiza
plasmaféresis, apareciendo una me-
joria clinica evidente que permite la
desconexién de la ventilacion meca-
nica. Caso 2: nifia de 9 afios, diagnos-
ticada hacia dos meses de MG en tra-
tamiento con piridostigmina. Coinci-
diendo con una infeccién respiratoria
intercurrente, presenta disfagia, di-
sartria e insuficiencia respiratoria pro-
gresiva que requiere conexion a ven-
tilacién mecanica. Se inicia tratamien-
to con corticoides intravenosos y dos
ciclos de inmunoglobulinas, con me-
joria parcial. Posteriormente se reali-
za plasmaféresis, pudiéndose extubar
a la paciente. Conclusiones. En am-
bos casos fue mas eficaz la plasmafé-
resis que las inmunoglobulinas. Sin
embargo, actualmente no existe evi-
dencia de superioridad de un procedi-
miento sobre otro en el tratamiento
de la crisis miasténica. Los inmunosu-
presores desempefian un papel cada
vez mas relevante en el tratamiento
de la MG, tanto en monoterapia co-
mo asociados a corticoides.

026.

Polineuropatias desmielinizantes.
Experiencia de los ultimos
10 afos

S. Ibafiez Mic6?, F. Fuentes Ramirez °,
E. Martinez Salcedo ¢, H. Alarcén
Martinez ¢, R. Domingo Jiménez ¢,

C. Casas Fernandez ©

?Unidad de Neuropediatria. ® Neurologia.
Hospital Santa Lucia. Cartagena, Murcia.
¢Seccién de Neuropediatria. Hospital Virgen
de la Arrixaca. Murcia.
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Introduccion. Las polineuropatias que
cursan con alteracion de la mielina se
caracterizan por enlentecimiento de
la velocidad de conduccidn, alarga-
miento de las latencias y tiempos de
conduccién. Las causas mas frecuen-
tes en la infancia son las autoinmu-
nes o infecciosas (curso agudo) y las
genéticas (cuadro crénico). Pacientes
y métodos. Examen retrospectivo de
los pacientes con diagnéstico electro-
miografico de polineuropatia desmie-
linizante desde 2000 hasta 2011 en
un hospital terciario. Resultados. Se
contabilizan 27 pacientes: 19 presen-
taron un proceso de curso agudo y 8
crénico. De estos Ultimos, cuatro fue-
ron diagnosticados de enfermedad de
Charcot-Marie-Tooth, uno de sindrome
de Déjerine-Sottas, uno de polineuro-
patia crénica desmielinizante inmu-
ne, uno de neuropatia por presién y
uno paraneoplasica. Los 19 primeros
fueron diagnosticados de sindrome
de Guillain-Barré (SGB) (13 varones y
6 mujeres). Edad media al diagndsti-
co: 5,6 afios. Sintomas de inicio: de-
bilidad de miembros inferiores con
arreflexia (100%), parestesias o dolor
neuropatico (68,4%), disfagia y disfo-
nia (un caso). Tiempo medio hasta su
diagnostico: 9,5 dias. Todos presen-
taron disociacion albuminocitoldgica
en LCR. Duraciéon media del ingreso:
15,5 dias. La mayoria (94,7%) recibie-
ron inmunoglobulinas. Dos pacientes
presentaron secuelas motrices, y un
paciente, una recaida. Conclusiones.
El curso clinico, los antecedentes fa-
miliares y la exploracién fisica son fac-
tores determinantes en el diagndstico
de las polineuropatias desmielinizan-
tes. En el SGB se siguen observando
demoras en el diagndstico, condicio-
nando mayor afectaciéon funcional e
ingresos mas prolongados. Las polineu-
ropatias crénicas son patologias com-
plejas y poco frecuentes, que deben
ser atendidas en centros de referen-
cia, teniendo especial interés la inves-
tigacién genética y el asesoramiento
familiar.
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027.

Variabilidad fenotipica

en la enfermedad de
Charcot-Marie-Tooth debida
a mutaciones en GDAP1

C. Cordero Castro®, N. Nufiez Enamorado?,
P. Blanco Arias ®, R. Simén de Las Heras?,
A. Camacho Salas?®

2Seccion de Neurologfa Infantil. Hospital
Universitario 12 de Octubre. Madrid.
® Fundacion Publica Galega de Medicina
Xendémica. Santiago de Compostela.

Introduccion. La enfermedad de Char-
cot-Marie-Tooth (CMT) es el trastorno
neuromuscular hereditario mds fre-
cuente. Hay descritos mas de 25 ge-
nes, lo que complica el estudio etiold-
gico. Mutaciones en el gen GDAP1 se
asocian a formas habitualmente rece-
sivas. Presentamos dos casos de CMT
con mutacion en este gen. Casos cli-
nicos. Caso 1: nifia de 2,5 afios remiti-
da por alteracién en la marcha. Pa-
dres primos hermanos. Habia adquiri-
do la marcha con 15 meses, pero a
partir de los 2 afios presentd progresi-
vamente menor movilidad en ambos
pies con apoyo equino varo. En la ex-
ploracién destacaba atrofia marcada
en las pantorrillas y debilidad en los
miembros inferiores, con mayor afec-
tacion distal. Reflejos miotaticos pre-
sentes. El EMG evidenciaba una poli-
neuropatia sensitivomotora, de pre-
dominio desmielinizante. El estudio del
gen GDAPT mostré una mutacién en
homocigosis (c.387c>T), siendo los
padres portadores. Caso 2: nifia de
3,5 afios que desde los 10 meses pre-
sentaba debilidad en ambos pies y
apoyo andmalo. Habia adquirido la
marcha a los 2 afios, siendo su desa-
rrollo motor previo normal. Padres no
consanguineos. A partir de los 3 afios
aparecié debilidad en las manos. En
la exploracién se apreciaba una atro-
fia de pantorrillas, hipotrofia de piesy
manos, contracturas interfaldngicas y
tetraparesia de predominio distal con
arreflexia. El EMG objetivé una polineu-
ropatia axonal sensitivomotora. El es-
tudio del gen GDAP1 mostré una mu-
tacion en homocigosis (c.387¢c>T),
siendo los padres portadores. Conclu-
siones. Las mutaciones en el gen GDAP1
son la causa mas frecuente de CMT

autosémico recesivo, independiente-
mente de que el patrén de afectacion
sea desmielinizante (CMT4A) o axonal
(CMT2K).

028.

Miastenia grave juvenil.
Poca experiencia en pediatria
G. Gémez Tena, E. Aguilar Perdiguer,

A. Cabrejas Lalmolda, J. Pefia Sequra,
L. Monge Galindo, J. Lépez Pisén

Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccién. La miastenia grave (MG)
es poco frecuente en pediatria. No tie-
ne un tratamiento claramente esta-
blecido, aunque no difiere sustancial-
mente del manejo del adulto. Se pre-
senta nuestro segundo caso en 21
afios. Caso clinico. Mujer de 10 afios,
procedente de Rumania. Debilidad mus-
cular progresiva con fatiga, empeo-
rando a lo largo del dia, desde hace
un afio. En las dltimas semanas no
mantiene bipedestacién prolongada
y presenta episodios de caida, perma-
neciendo sentada por la noche. Ingre-
so reciente en Rumania por insufi-
ciencia respiratoria que precisé venti-
lacién mecdnica, planteandose el diag-
néstico de MG. La exploracion eviden-
ci6 debilidad generalizada y fatiga,
con agotamiento en la marcha tras
menos de un minuto, presentando
balanceo de cadera y estepage; leve
ptosis palpebral derecha con oculo-
motricidad normal. EMG: disminucién
de amplitud de los potenciales con es-
timulo repetitivo. Test de tensilén: in-
mediata mejoria. Anticuerpos antirre-
ceptor de acetilcolina positivos y anti-
MUSK negativos. RM mediastinica nor-
mal. Con seis dosis diarias de piridos-
tigmina se controla la debilidad y la
fatiga. Sin clara respuesta a predniso-
na hasta 2 mg/kg/dia ni tras la admi-
nistracion de inmunoglobulina intra-
venosa 1 g/kg/dia. Un mes después
del inicio de prednisona se instaura
azatioprina y comienza una lenta reti-
rada de corticoides. Conclusiones. Tras
un afio de evolucién ya no se contem-
pla la posibilidad de resolucién espon-
tanea de la MG. El tratamiento com-
bina los anticolinesterasicos a deman-
da de la respuesta clinica y el trata-
miento inmunomodulador que incluye

corticoides, inmunosupresores, inmu-
noglobulina intravenosa y timecto-
mia, entre otros. Resulta muy Util con-
sultar con expertos en el manejo de la
MG, neuropediatras y especialmente
neurdlogos.

029.

Botulismo del lactante.
Revision casuistica multicéntrica

I. Roncero Sénchez-Cano ¢, E. Lépez
Laso ?, E. Arce Portillo ®, M. Ley Martos ¢,
A. Garcia Ron ¢, M. Aguilar Quintero

2 Hospital Universitario Reina Soffa. Cérdoba.
® Hospital Universitario Virgen del Rocio.
Sevilla. ¢ Hospital Universitario Puerta

del Mar. Cadiz. ¢ Hospital Universitario
Juan Ramén Jiménez. Zaragoza.

Objetivo. Analizar las caracteristicas
clinicas y epidemioldgicas de una se-
rie de casos de botulismo de lactante
en varios centros de nuestra comuni-
dad auténoma. Pacientes y métodos.
Estudio descriptivo retrospectivo me-
diante revision de historias clinicas de
nueve pacientes diagnosticados de
botulismo del lactante entre 1997 y
2071. Resultados. La edad media al
diagndstico fue de 2,6 meses y cinco
de ellos eran varones. Siete pacientes
provenian de un medio urbano y en
dos de ellos se constatd el anteceden-
te de ingesta de miel (afios 1997 y
2000). Presentaron estrefiimientoy llan-
to débil todos los pacientes. Siete ca-
sos desarrollaron midriasis arreactiva,
ptosis, oftalmoparesia y alteraciones
en la deglucién, precisando sonda
nasogastrica. Cinco pacientes mostra-
ron hipotonia paralitica e hiporreflexia.
Seis lactantes cursaron con somno-
lencia (duracién media: 6,5 dias).
Precisaron ventilacién mecanica cinco
pacientes, siendo la duracién media
de 12 dias. El EMG/ENG mostrd un de-
fecto presinaptico en la transmision
de placa motora en cuatro casos. La
deteccidn de toxina botulinica en he-
ces fue positiva en todos, tipandose
en cuatro de ellos toxina botulinica ti-
po B. En dos casos se administré gam-
maglobulina especifica. Todos los ca-
sos evolucionaron favorablemente, con
un tiempo medio de recuperacién de
la paralisis de 18 dias (tiempo en que
precisaron sonda nasogdstrica). Con-
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clusion. El botulismo del lactante si-
gue siendo una enfermedad presente
en nuestro medio. Para su diagndsti-
co se precisa un alto indice de sospe-
cha. Destacamos un cambio en el pa-
trén epidemioldgico, no encontrando-
se el antecedente de ingesta de miel
en los ultimos afios.

030.

Evolucion clinica a lo largo
de los afios de dos pacientes
con sindrome de Escobar

F. Guarino, A. Nascimento Osorio,

C. Fons Estupifia, C. Ortez Gonzalez,
T. Proenca dos Santos, J. Colomer Oferil

Neuropediatria. Hospital Sant Joan de Déu.
Barcelona.

Introduccion. El sindrome de Escobar
se caracteriza por artrogriposis congé-
nita de predominio distal y pterigium
mudltiple. Recientemente, algunos ca-
sos se han asociado a mutaciones
en el gen de la subunidad gamma
(CHRNG) del receptor de la acetilcoli-
na. Se describen las caracteristicas cli-
nicas y la evolucién de dos pacientes
afectos del sindrome con mutacién
en el gen CHRNG. Casos clinicos. Caso 1
nina de 4 afios de edad, con antece-
dente de oligoamnios y retraso del
crecimiento intrauterino. Al nacer: ar-
trogriposis multiple, pterigium, dis-
morfias craneofaciales, paladar ojival,
orejas de implantacién baja, talla ba-
jay displasia de caderas. Presenté di-
ficultades para la alimentacién en las
dos primeras semanas de vida, preci-
sando alimentacién por sonda naso-
gastrica. Posteriormente, no mostrd
otros sintomas de miastenia, siendo
su desarrollo cognitivo normal. Ac-
tualmente mantiene marcha auténo-
ma y presenta mejoria progresiva de
la movilidad articular. El estudio ge-
nético confirmé una mutacién en ho-
mocigosis R217C en el gen CHRNG.
Caso 2: mujer de 18 afos de edad, es-
tudiante universitaria. Al nacer, artro-
griposis multiple. Fue sometida a va-
rios procedimientos quirdrgicos orto-
pédicos. Durante el seguimiento no
presentd clinica de debilidad o fatiga.
Actualmente mantiene marcha auté-
noma con buena funcionalidad de
extremidades. El estudio genético evi-

dencié mutacidn en homocigosis ¢.687
_688delCT en el gen CHRNG. Conclu-
siones. El seguimiento de estas dos
pacientes permite destacar la estabili-
dad clinica del sindrome de Escobar y
el buen prondstico global, con ade-
cuada autonomia motora. Es impor-
tante el adecuado manejo de las re-
tracciones, desde etapas precoces de
desarrollo, para optimizar la funcio-
nalidad de los pacientes.

031.

Hipotonia con distrés respiratorio.
Importancia de la clinica
V. Cantarin Extremera, F. Martin del

Valle, A. Pérez Villena, C. Castaiio de
la Mota, L. Monfort, A. Duat Rodriguez

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid.

Introduccion. La atrofia muscular es-
pinal con distrés respiratorio tipo 1
(SMARD?1) es un trastorno autosémi-
co recesivo referido como una atrofia
muscular espinal distal por una muta-
cion en el gen IGHMBP2. Se presenta
con debilidad distal, deformidades de
los pies y fallo respiratorio por parali-
sis diafragmatica. Caso clinico. Nifia
de 7 meses ingresada en la Unidad de
Cuidados Intensivos Pediatricos por
dificultad respiratoria y pausas de ap-
nea coincidiendo con un cuadro cata-
rral, precisando intubacién orotraqueal
—sin que posteriormente sea posible
su desconexion— traqueotomia y res-
pirador domiciliario. Como antece-
dentes personales destaca retraso
motor y un ingreso por dificultad res-
piratoria a los 5 meses. Durante su in-
greso se objetiva marcada hipotonia
proximal y distal, ausencia de reflejos
osteotendinosos, nivel cognitivo ade-
cuado a la edad y lobulacién de hemi-
diafragma derecho. Entre las pruebas
complementarias destacan: electro-
miograma que mostrd una alteracion
de la conduccién motora y sensitiva
de tipo axonal con actividad esponta-
nea de denervacion, estudio genético
de atrofia muscular espinal tipo | ne-
gativo y bhiopsia muscular con déficit
de complejo Ill de la cadena respira-
toria mitocondrial. A pesar de la ne-
gatividad del estudio de atrofia mus-
cular espinal, dada la alta sospecha
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clinica, se decidié ampliar el estudio a
otras variantes genéticas, encontran-
dose una mutacién del gen IGHMBP2.
Conclusion. La SMARD1 deberia consi-
derarse en todo paciente con insufi-
ciencia respiratoria aguda o enferme-
dad neuromuscular de etiologia in-
cierta, principalmente en menores de
6 meses de edad. En nuestra pacien-
te, la alteracién en la biopsia muscu-
lar debe interpretarse como conse-
cuencia de la propia patologia, no co-
mo una mitocondriocitopatia.

032.

Heterogeneidad clinica,
patoldgica y genética del
déficit de ryanodina (RYRY)
J. Colomer Oferil 2, A. Nascimento

Osorio ?, C. Jiménez Mallebrera @,
C.Jou?, J. Corbera®, N. Monier®

2 Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.
® Grenoble, Francia.

Introduccion. Las miopatias estructu-
rales con formacién de cores constitu-
yen un grupo heterogéneo de pacien-
tes asociado a mutaciones en el gen
que codifica el receptor de ryanodina
(RYRT), una proteina implicada en la
regulacién de la concentracién de Ca*
sarcoplasmico y relacionada con la
contraccién muscular. Se describen
las caracteristicas clinicas, patoldgi-
cas, genéticas y evolutivas de nueve
pacientes. Pacientes y métodos. La
edad actual de los pacientes oscila en-
tre 2 y 36 afos. Cuatro son mujeres, y
cinco, hombres. Si bien sélo uno pre-
sentd un polihidramnios, todos mos-
traron varios de los sintomas descri-
tos a continuacién en el periodo neo-
natal: hipotonia, debilidad facial, llan-
to déhil, reduccién de la movilidad es-
pontdnea, apneas y estridor laringeo;
dos precisaron sonda nasogastrica,
ventilacién mecdnica y cuidados en
UCIP. Deformidades esqueléticas se
encontraron en cuatro pacientes. Re-
sultados. Todos presentaron un retra-
so motor importante. Cinco de ellos
nunca adquirieron la deambulacién
auténoma. Actualmente cuatro preci-
san BIPAP nocturno y dos han desa-
rrollaron oftalmoplejia. Escoliosis gra-
ve que requirié tratamiento quirdrgi-
o se objetivé en cuatro pacientes. Es-

tudios genéticos: cuatro pacientes pre-
sentaron una herencia dominante con
mutacion identificada en el ADN ge-
némico, desarrollando en su evolucién
la clasica imagen de central core con
un curso mas benigno. Los restantes
cinco casos, con herencia recesiva, se
confirmaron mediante la identifica-
cién de la mutacién en el ARN obteni-
do de la biopsia muscular, a la vez
que presentaban hallazgos patoldgi-
cos sumamente heterogéneos en la
biopsia. Conclusién. La gran hetero-
geneidad observada en los diversos
aspectos contribuye a una enorme di-
ficultad en establecer el diagndstico y
el prondstico.

033.

Neuropatia hereditaria motora
sensitiva causada por mutaciones
en el gen MPZ: espectro clinico
en pacientes pediatricos

G. Salerno, A. Nascimento, C. Ortez,
H. Galvez, J. Campistol, J. Colomer

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. La enfermedad de Char-
cot-Marie-Tooth (CMT) constituye un
grupo de neuropatias clinica y genéti-
camente heterogéneo. Mutaciones en
el gen de la proteina cero de la mieli-
na (MPZ/P0) representan la tercera
causa mas frecuente de CMT. Este gen
codifica la mayor parte de la proteina
de la mielina periférica necesaria para
su compactacion. Mutaciones (> 95) en
el gen MPZ causan el fenotipo CMT1B,
pero también se han descrito en pa-
cientes con sindrome de Dejerine-
Sottas y en formas axonales de CMT2.
Casos clinicos. Describimos ocho pa-
cientes de diferentes familias con sie-
te distintas mutaciones en el gen MPZ.
Cinco presentaron, a los 2-3 afios de
edad, torpeza motora y dificultad pa-
ra levantarse del suelo y subir las es-
caleras. Dos comenzaron antes de los
2 afos con retraso de la marcha. Un
paciente presentd un fenotipo atipico
a los 7 afios de edad, con temblor en
las manos, asociando episodios de
dolor muscular con el ejercicio y au-
mento de CPK de forma intermitente.
En la mayoria de los pacientes la evo-
lucién fue estable. Cinco desarrolla-
ron afectacién de extremidades supe-
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riores, y tres, escoliosis. Sélo un pa-
ciente tuvo una evolucién grave con
importante afectacién proximal, que
precisé correccién quirdrgica de esco-
liosis a los 13 afios. La electrofisiologia
mostrd en todos los pacientes hallaz-
gos de neuropatia desmielinizante.
Conclusiones. Confirmamos la gran
variabilidad fenotipica y la dificultad
de correlacién fenotipo-genotipo en
los pacientes con mutaciones en el
gen MPZ. Recomendamos el estudio
de este gen en pacientes con neuro-
patia desmielinizante una vez realiza-
do el estudio del gen PMP22.

034,

Neuropatias desmielinizantes
causadas por mutaciones
puntuales en el gen PMP22:
variabilidad fenotipica

A. Nascimento, G. Salerno, C. Ortez,
P. Poo, A. Polo, J. Colomer
Unidad de Patologia Neuromuscular.

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

Introduccion. La principal forma de neu-
ropatia desmielinizante hereditaria
de caracter dominante es la enferme-
dad de Charcot-Marie-Tooth tipo 1A
(CMT1A), causada por la duplicacién
del gen PMP22. Este gen codifica la
proteina de la membrana de mielina
expresada en las células de Schawn
de los nervios periféricos. Las muta-
ciones puntuales del gen PMP22 son
menos frecuentes y se han asociado a
un fenotipo muy amplio. El objetivo
de este estudio es describir las carac-
teristicas clinicas y electrofisioldgicas
de seis pacientes con CMT y mutacién
puntual en el gen PMP22. Casos clini-
cos. Se identificaron seis pacientes con
mutaciones puntuales en el gen PMP22,
tres de los cuales (dos hermanos) te-
nian la mutacion Thri18Met, reciente-
mente descrita. Cuatro se presenta-
ron entre los 2-3 afios de edad con
marcha inestable y caidas frecuentes.
Estos pacientes evolucionaron de for-
ma estable, desarrollando pies cavos
y atrofia distal. Dos se presentaron en
el periodo neonatal, uno evoluciond
hacia un sindrome de Dejerine-Sottas,
sin alcanzar marcha auténoma por la
grave ataxia, y el otro presentd neu-
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monias frecuentes en los primeros afios
por pardlisis diafragmatica, progre-
sando hacia una debilidad proximal y
distal que no le permite subir escale-
ras o levantarse del suelo. La electrofi-
siologia mostrd en todos los pacien-
tes hallazgos de neuropatia desmieli-
nizante. Conclusiones. Existe un am-
plio espectro clinico en los pacientes
con mutacién puntual en PMP22. Re-
comendamos el estudio de mutacio-
nes puntuales, una vez descartada la
duplicacién en el gen PMP22. Po-
demos reafirmar que la mutacién Thr-
T8Met, recientemente descrita, tiene
un caracter patégeno con una pene-
trancia variable.

035.

Vasculitis primaria del
sistema nervioso central
de pequefio vaso

A. Pérez Villena ?, L. Gonzélez Gutiérrez-
Solana?, R. Real Terrdn ®, D. Conejo
Moreno ¢, M. Lépez Pino ?, I. de Prada
Vicente ®

2 Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid. ® Hospital de Mérida. Mérida.
“Hospital General Yagiie. Burgos.

Introduccién. La vasculitis primaria del
sistema nervioso central (SNC) de pe-
quefio vaso es una entidad infradiag-
nosticada con una clinica de disfun-
cién neurocognitiva asociada o no a
crisis epilépticas de dificil diagndstico.
Caso clinico. Paciente de 12 afios y me-
dio que comienza con crisis tonicocl6-
nicas generalizadas con alteraciones
en el EEG y RM craneal inicial normal.
Antecedentes sin interés. Inicialmente
se logra el control de las crisis, pero al
cabo de los meses el paciente se des-
compensa y precisa tratamiento con
varios farmacos. A los ocho meses del
inicio del cuadro los padres notan difi-
cultades a la hora de articular palabras
y a los diez meses, dada la evolucién
térpida del paciente, se realiza un nue-
vo estudio con analitica de sangre (he-
mograma, gasometria, bioquimica con
perfil metabdlico, estudio de autoin-
munidad, estudio de coagulacion, se-
rologfas), puncién lumbar (bioquimica
normal, bandas oligoclonales positi-
vas), nueva RM craneal (lesiones hi-
perintensas en la sustancia blanca),

angiografia (negativa), estudio neu-
ropsicoldgico (deterioro global) y biop-
sia cerebral (infiltracién inflamatoria
linfocitaria de células T con ocasional
afectacidn perivascular). Ante la sos-
pecha de una vasculitis primaria del
SNC de pequefio vaso se inicia trata-
miento con corticoides y ciclofosfami-
da, con una evolucién muy satisfacto-
ria (desaparicion de las crisis, normali-
zacién del perfil neuropsicolégico).
Conclusiones. El diagnéstico de vascu-
litis primaria del SNC de pequefio vaso
precisa excluir un gran nimero de en-
tidades. Es necesario un alto indice de
sospecha para iniciar el tratamiento
de laforma mas precoz posible, ya que
mejora el prondstico a largo plazo.

036.

Revision de las malformaciones
vasculares cerebrales pediatricas
con shunt arteriovenoso en un
periodo de 10 afios (2001-2011)

J. Porras Cantarero ?, K. Guzman Laura ?,
V. Granados Prieto ?, A. Gonzélez Garcia ®,
M. Rivero Garcia ¢, O. Alonso Luengo ?
Neuropediatria. ® Radiologia Vascular.

“Neurocirugfa Pediatrica. Hospital
Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Las malformaciones vas-
culares cerebrales con shunt son una
patologia infrecuente en pediatria.
Pueden ser de tipo fistuloso —malfor-
macion aneurismatica de la vena de
galeno, fistula arteriovenosa (FAV)
pial o dural- o de tipo plexiforme
—malformacion arteriovenosa (MAV)—.
Pacientes y métodos. Revisamos 12
pacientes con dicha patologia, de
edad comprendida entre O meses a
14 afos, durante 10 afos. Resultados.
Siete hombres (58%) y cinco mujeres
(42%). Cuatro pacientes presentaron
MAV, tres FAV durales, dos FAV piales
y tres malformaciones de la vena de
Galeno. Clinica de presentacién: he-
morragia 36%, cefalea 9%, convul-
sion 18%, disminucién del nivel de
conciencia 8%, focalidad neuroldgica
10% y diagndstico prenatal e insufi-
ciencia cardiaca 18%. En el 100% de
casos se realizaron TAC, RM, angiorre-
sonancia y angiografia cerebral. El
46% recibieron tratamiento endovas-
cular, el 36% cirugia y el 18% trata-

miento combinado. Cuatro pacientes
recibieron farmacos antiepilépticos y
uno una derivacién ventriculoperito-
neal. El 36% de los pacientes presen-
taron complicaciones y dos de ellos
fallecieron. Conclusiones. Los diferen-
tes tipos de malformaciones vascula-
res cerebrales tienen una clinica de
inicio y una edad de presentacion di-
ferentes. Por tanto, es importante co-
nocer las diferencias entre la patolo-
gia de las malformaciones vasculares
cerebrales con shunt en la edad pe-
didtrica. El tratamiento endovascular
de los shunts arteriovenosos es de pri-
mera eleccion. Si no es terapéutico,
se realiza la cirugia. La oclusién de la
conexion directa arteria-vena via en-
dovascular o cirugia es lo mas impor-
tante. El objetivo terapéutico es obte-
ner un desarrollo neurolégico normal.

Viernes, 1de junio de 2012
16:00-18:00 h. Sala C3

Genética y sindromologia +
malformaciones congénitas
del SNCy sindromes
neurocutaneos (037-048)

037.

Sindrome de Rett familiar
en varones debido a una
duplicacién del gen MECP2

J. Cabrera Lépez, A. Santana Rodriguez,
L. Toledo Bravo de Laguna, A. Santana
Artiles, C. Vazquez, I. Sebastian Garcia

Hospital Materno Infantil de Las Palmas.
Las Palmas de Gran Canaria.

Introduccion. El sindrome de Rett en
su fenotipo clasico se caracteriza por
un cuadro involutivo que afecta a las
ninas, de inicio alrededor de los 6 me-
ses de edad y que conlleva microcefa-
lia adquirida, retraso mental, pérdida
de la utilizacion de las manos, este-
reotipias de lavado de manos y en
ocasiones epilepsia. Se debe en la ma-
yoria de los casos a mutaciones del
gen MECP2. En menor medida puede
presentarse en varones, que fallecen
al nacer o pueden alcanzar la sequn-
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da o tercera década tras un curso cli-
nico que recuerda el fenotipo clasico
femenino. Existen pocos casos fami-
liares descritos, la mayoria en nifias.
Casos clinicos. Presentamos dos varo-
nes, primos hermanos (maternos) de
4 y 19 afios con retraso mental, epi-
lepsia y conducta autista. Han sufrido
neumonias. Tres tios (maternos) con
el mismo cuadro presentaron ademas
un deterioro neuropsiquico, con pérdi-
da de la deambulacién en la segunda
década, falleciendo a los 17, 20 y 26
afios de infecciones respiratorias. El es-
tudio genético molecular mostré una
duplicacion del gen MECP2 en ambos
casos, en sus madres y en la hermana
asintomatica del paciente de 4 afios.
Conclusiones. Debemos sospechar es-
ta entidad no sélo en las nifias, sino en
varones con retraso mental que sufran
un deterioro neuropsiquico. No hemos
encontrado en la bibliografia hispana
descripciones de familias con sindro-
me de Rett en varones.

038.

cluyeron mediante neuroimagen y prue-
bas de laboratorio. En el estudio ge-
nético se identificé un cambio en he-
terocigosis de una citosina por una
tiamina en el exén 6 del gen SCGE.
Conclusiones. Se trata de una rara en-
fermedad que cursa con alteracion
del movimiento y, siendo autosémica
dominante, presenta una penetran-
cia incompleta. La penetrancia depen-
de del sexo del progenitor transmisor,
de modo que la probabilidad de desa-
rrollar sintomas es superior al 95% si
se hereda del padre y del 10% si la
mutacidn se hereda de la madre. De-
bido a esta penetrancia incompleta es
posible que los individuos asintomati-
cos transmitan la enfermedad a su
descendencia. Esta enfermedad se
confirmé en ambos casos y estd pen-
diente de confirmarse genéticamente
en los familiares clinicamente sospe-
chosos, mediante amplificacién por PCR
del gen SGCE, responsable del sindro-
me de distonia miocldnica.

039.

Distonia mioclonica DYT11.
Presentacion de una familia
con varios miembros afectos

|. Sebastidn Garcia ?, L. Toledo Bravo
de Laguna ?, A. Santana Artiles ?,
A. Santana Rodriguez®, J. Cabrera Lopez ®

2 Unidad de Neuropediatria. Servicio de
Pediatria. ° Servicio de Genética. Hospital
Universitario Materno Infantil de Canarias.
Las Palmas de Gran Canaria.

Introduccion. La descripcién en la mu-
tacién del gen del e-sarcoglicano se
ha descrito como causa del sindrome
de distonia mioclénica. Casos clinicos.
Se describe una familia que incluye a
dos hermanas. La primera acudié a con-
sulta por trastornos en la marcha evi-
denciados a los 2 afios, asociado a dis-
tonias que se desencadenaban a me-
dida que se hacia mayor con los movi-
mientos voluntarios, tanto en extre-
midades superiores como inferiores.
La hermana menor comenzé en edad
preescolar con un cuadro similar. Pre-
sentaban importantes antecedentes
familiares de trastornos del movi-
miento por parte de la abuela pater-
na y los hermanos de esta abuela.
Causas secundarias de distonia se ex-

Sindrome de Wolf-Hirschhorm.
Serie de 18 pacientes,
caracteristicas y vision

de los familiares

R. Blanco Lago ?, I. Malaga Diéguez ®,
A. Garcia Ron ?, A. Sariego Jamardo °

2 Hospital Infanta Cristina. Parla, Madrid.
® Hospital Universitario Central de Asturias.
Oviedo.

Introduccidn. El sindrome Wolf-Hirsch-
horm (SWH) se define como una cro-
mosomopatia resultado de la dele-
cioén parcial del brazo corto del cromo-
soma 4 (4p-). Incidencia estimada de
1 por 50.000 casos. Estos pacientes
presentan un fenotipo caracteristico y
una serie de manifestaciones clinicas,
entre las que destacan la epilepsia y
el déficit cognitivo. Pacientes y méto-
dos. Contactamos a través de una
asociacién nacional con familias de
pacientes con SWH. Recogimos datos
referentes a su historia médica y faci-
litamos a las familias un cuestionario
sobre calidad asistencial y su situacién
actual. Realizamos el andlisis estadis-
tico (SPSS). Resultados. Presentamos
18 pacientes con SWH (72,2% muije-
res), con una edad media actual de
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7,3 afios. Edad gestacional media de
35,9 semanas, CIR en el 94,4%. Peso
medio al nacimiento de 1.996 + 614 g.
Epilepsia en el 94,4%, siendo la edad
media de inicio de la misma los 10,8
meses. Para el control de la epilepsia
precisaron una media de 2,29 + 1,44
farmacos antiepilépticos. Se encuen-
tran en monoterapia y aceptable con-
trol de crisis el 61,1%. Se asocia pato-
logia de tipo ORL (50%), digestiva
(44,4%), cardiolégica (44,4%), oftal-
moldgica y respiratoria. Sélo el 11,1%
de los nifios ha conseguido una deam-
bulacién libre. La totalidad de los pa-
cientes presentan un moderado gra-
do de dependencia. Los familiares con-
sideran que la informacién inicial re-
cibida fue confusa. Conclusiones. Las
caracteristicas de la serie han resulta-
do similares a las descritas por otros
autores. Pese a su relativa infrecuen-
cia, el reconocimiento del fenotipo y
de sus otras caracteristicas clinicas fa-
vorecerd un diagndstico genético di-
rigido temprano.

040.

Sindrome por duplicacién

de la region cromosomica
7q11.23 asociada a sindrome
de Williams: descripcion de
dos nuevos casos

M. Rodrigo Moreno, I. Lorda Sanchez,

P. Tirado Requero, L. Babin Lépez,
F. Blanco Kelly, A. Fernandez

Fundacién Jiménez Diaz. Madrid.

Introduccion. El sindrome de Williams
presenta un fenotipo bien definido.
Se produce por delecién de 1,4-1,5 Mb
de la regién localizada en 7g11.23.
Gracias a la técnica de MPLA, se ha
descrito una microduplicacién en esta
misma regién en nifios con retraso
del lenguaje. Muestran rasgos facia-
les caracteristicos, ademas de hipoto-
nia, retraso mental, autismo, defec-
tos cardiacos y malformaciones geni-
tales. Presentamos dos casos clinicos
con el fenotipo caracteristico. Casos
clinicos. La primera nifia acude a la
consulta con 2,5 afios de edad por re-
traso en el lenguaje. En la exploracién
presenta macrocefalia, frente promi-
nente, boca fina en forma de carpa,

nariz larga, hipertelorismo, paladar oji-
val, retrognatia y leve hipotonia glo-
bal. Se realiza analitica con CPK, RM
craneal, PEAT y electroencefalograma,
sin alteraciones. El sequndo caso es
un nifio de 16 afios con retraso men-
taly procedente de Marruecos, donde
le realizaron audiometria y TAC cra-
neal normales. En los antecedentes
destacaba retraso en el lenguaje. En
la exploracion presenta macrocefalia,
nariz larga e hipertelorismo. El estu-
dio genético confirma el diagndstico
de duplicacién de la regién cromosé-
mica 7q11.23 asociada a sindrome de
Williams en ambos casos. Posterior-
mente se realiza una valoracién car-
dioldgica, que fue normal. Conclusio-
nes. EL MPLA es una técnica de gené-
tica molecular que detecta microdu-
plicaciones hasta ahora no posibles
mediante otras técnicas como el FISH,
que sélo detecta microdeleciones.

041.

Estudio mediante array-CGH
en pacientes con retraso
psicomotor global/deficiencia
cognitiva y fenotipo peculiar

L. Monge Galindo #, V. Caballero Pérez ?,

M. Miramar Gallart ®, M. Calvo Martin ®,
J. Pefia Sequra ?, J. Lépez Pis6n @
2 Unidad de Neuropediatria. ® Genética.

Hospital Universitario Miguel Servet.
Zaragoza.

Introduccion. El retraso psicomotor glo-
bal/deficiencia cognitiva queda sin
diagndstico etioldgico en un 70-80%
de los casos sin orientacién diagndsti-
ca tras la valoracion clinica inicial; la
mayoria corresponden a mutaciones
genéticas. Los avances en genética,
especialmente el microarray median-
te hibridacién genémica comparada
(array-CGH), estan aumentando las
causas genéticas detectadas. Pacien-
tes y métodos. Se realiza un estudio
array-CGH ante retraso psicomotor
global/deficiencia cognitiva sin diag-
nostico etioldgico establecido, con
otros datos como retraso crecimiento
intrauterino, microcefalia, macrocefa-
lia, microsomia o macrosomia, feno-
tipo peculiar y malformaciones aso-
ciadas. Resultados. Se realizé el estu-
dio a 143 pacientes, 32 de los cuales
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(22,4%) mostraron mutaciones pato-
génicas. Destacan entre otros sindro-
mes: Smith-Magenis, Potocky-Lupski,
Phelan-McDermid, Siderius-Hamel y
microdelecién 1g21. Se encontraron
diferencias estadisticamente significa-
tivas (p < 0,005) en el peso al nacer
de los pacientes con array-CGH altera-
do, que fue menor que en aquellos
en que la prueba resulté normal. No
se encontraron diferencias significati-
vas en el resto de variables clinicas es-
tudiadas. Conclusiones. El array-CGH
identifica excesos o defectos de mate-
rial genético con una resolucién de
unas 200 kb. Las opciones de encon-
trar dichas mutaciones son mayores
en casos de retraso mental asociado
a otros datos. Las alteraciones que no
se han descrito previamente como
causantes de patologia se deben in-
terpretar con prudencia. En general
se deben confirmar por otras técnicas
y estudiar a los padres. Pensamos que
ante un retraso psicomotor global/
deficiencia cognitiva aislada en nifios
mayores de 3-4 afios, los estudios a
realizar deben ser genéticos, adapta-
dos a sus continuos avances. Destaca-
mos la rentabilidad diagndstica del
array-CGH.

042,

Espectro clinico de las

mutaciones en el gen RAB3GAP
M. Taboas Pereira 2, M. Poo Arguelles 2,
A. Garcia Cazorla ?, L. Martorell Sampol °

2 Neurologia. ® Genética Molecular.
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. El sindrome micro y el
sindrome de Martsolf son enfermeda-
des autosémicas recesivas que se ca-
racterizan por anomalias del desarro-
llo ocular (cataratas congénitas, mi-
croftalmia) y del sistema nervioso
central (microcefalia, retraso psico-
motor). En su etiologia estd implicado
el complejo heterodimérico RAB3GAP,
compuesto por una subunidad catali-
tica codificada por RAB3GAPT y una
subunidad no catalitica codificada por
RAB3GAP2, e implicado en la exocito-
sis de neurotransmisores y hormonas.
Presentamos las caracteristicas clini-
cas de dos familias con mutaciones
en este gen. Casos clinicos. Revision
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de la clinica, evolucién y estudios ge-
néticos de cuatro pacientes con carac-
teristicas compatibles con sindrome
micro/Martsolf. La primera familia es
de origen paquistani, y la otra africa-
na, con dos hijos afectos cada una.
Todos ellos presentan cataratas con-
génitas, microftalmia, atrofia del ner-
vio dptico, microcefalia, hipotonia axial
y signos piramidales en las extremi-
dades inferiores con retracciones arti-
culares. Los dos nifios paquistanies,
ademas, presentan atrofia del cuerpo
calloso y tronco cerebral, polimicrogi-
ria frontal, retraso mental grave, dis-
fagia, hipogenitalismo y, uno de ellos,
epilepsia. En ambos se encontrd una
mutacion en RAB3GAP1. Las dos nifias
africanas tienen un retraso mental mo-
derado, sin dificultades para alimenta-
cién y lenguaje preservado, con mi-
crogiria parietal y occipital bilateral
en neuroimagen. En ambas se en-
contré una mutacion en RAB3GAP2.
Conclusiones. El sindrome micro/Mart-
solf debe incluirse en el diagnéstico
diferencial de pacientes con microce-
falia y cataratas congénitas. Las pro-
teinas RAB3GAP1 y RAB3GAP2 son
esenciales en la via Rab3 y su desequi-
librio da lugar a un espectro clinico
que va desde el sindrome micro al sin-
drome de Martsolf.

043.

Cribado gendmico y secuenciacion
exdémica en la malformacion
de Chiari tipo | familiar

A. Macaya ?, A. Urbizu ?, M. Poca ®,
F. Munell 2, B. Cormand ¢, E. Cuenca Ledn ®

2 Neurologia Pediatrica. ® Neurocirugia.
Hospital Universitari Vall d'Hebron.

¢ Departamento de Genética. Facultad de
Biologia. Universitat de Barcelona. Barcelona.

Introduccion. La malformacién de Chia-
ri tipo | (MCI) se origina por una insu-
ficiencia del mesodermo paraaxial,
responsable a su vez de hipoplasia oc-
cipital y herniacién del contenido de
la fosa posterior. Pese a que existe
agregacion familiar, se desconocen los
posibles genes implicados Objetivo.
Identificar genes o Joci asociados a MCI.
Casos clinicos. Familia con 12 afectos
de MCl en tres generaciones, diagnos-
ticados segun criterio de ectopia amig-

dalar > 3 mm en corte sagital medio
de RM. Cribado genémico mediante
analisis de ligamiento a marcadores
SNP usando Linkage IVb Gold Panel
de lllumina. Enriquecimiento y captu-
ra exémica mediante Nimblegen Seg-
Cap EZ Exome Library y secuenciacion
en lllumina Genome Analyzer, con una
cobertura minima x15 en cerca del
83% de la diana primaria (26,7 Mb).
El cribado maped el gen responsable
dentro de un locus de 42,7 Mb en
17p13-q22, con lod score de dos pun-
tos maximo de 3,28. La secuenciacion
del exoma reveld numerosas varian-
tes en heterocigosis compartidas por
dos pacientes analizados. Tras filtrado
por las bases dbSNP y 1000genomas,
57 variantes se consideraron patogé-
nicas, sélo una dentro del Jocus referi-
do. La confirmacién de cosegregacién
con el fenotipo mediante Easylinkage
destacd 10 variantes; tres con puntua-
cién mas elevada (en los genes GPR149,
OR10G8 y GP1BA) se confirmaron me-
diante PCR-secuenciacién directa y
presentan patrones de expresién du-
rante el desarrollo. Conclusiones. El
hallazgo de un locus y diversas varian-
tes génicas asociadas a MCl refuerzan
la existencia de un componente here-
ditario. La secuenciacién de nueva
generacion, con los instrumentos de
andlisis bioinformatico actuales, pre-
senta limitaciones en el estudio de
patologia autosémica dominante con
penetrancia variable.

044.

Sindrome de macrocefalia-
malformacidn capilar como
causa de hidrocefalia precoz:
revision de cinco casos

L. Monlled, S. Boronat, M. Flotats,
A. Sanchez-Montdfiez, A. Macaya, M. Roig

Hospital Universitari Vall d"Hebron.
Barcelona.

Introduccion. La acrocefalia-malforma-
cién capilar (M-MC) es un sindrome
de sobrecrecimiento asociado a mal-
formaciones vasculares de etiologia
desconocida, descrito en 1997. Los cri-
terios diagndsticos mas aceptados son
macrocefalia, malformaciones capila-
res, sobrecrecimiento o asimetrias cor-
porales, hipotonia neonatal, hiperlaxi-

tud, sin/polidactilia y afectacién de
sistema nervioso central con hidroce-
falia, y discapacidad intelectual. Tam-
bién se han descrito pacientes con po-
limicrogiria, malformaciones del sis-
tema venoso, malformaciones cardia-
cas o tumores. Casos clinicos. Se pre-
sentan cinco pacientes con M-MC, de
1 a 8 aflos de edad. Todos presenta-
ron macrocefalia, hidrocefalia y mal-
formacion capilar. Otras caracteristicas
presentadas: angioma facial (n = 4),
cutis marmorata (n = 2), retraso psi-
comotor (n = 3), facies caracteristica
con frente abombada (n = 3), asime-
tria del crecimiento corporal (n = 2),
macrosomas (n = 3), polidactilia (n =1)
e hiperlaxitud (n = 1). La neuroima-
gen mostré: hidrocefalia que requirié
drenaje (n = 5), con hipercrecimiento
cerebeloso y descenso de las amigda-
las cerebelosas; también anomalias
del drenaje venoso (n = 3) y lesiones
glidticas (n =1). Conclusiones. Hay mas
de 130 casos descritos y se han pro-
puesto diferentes criterios diagndsti-
cos de M-MC. En nuestros pacientes
observamos, en comparacion con otras
series, ausencia de polimicrogiria y de
malformaciones cardiacas o tumores,
y destaca la hidrocefalia precoz con
necesidad de valvula de derivacién en
todos ellos. La descripcién de nuevos
casos permite caracterizar mejor el
espectro clinico y asi precisar los crite-
rios diagndsticos y permitir su distin-
cién de otros sindromes de sobrecre-
cimiento y malformaciones vascula-
res. Reconocer este sindrome permite
limitar las exploraciones complemen-
tarias y realizar una adecuada vigilan-
cia de sus complicaciones mas impor-
tantes, como |a hidrocefalia.

045.

Sindrome de Joubert: afectacion
central y ocular asociada a
agenesia renal unilateral

R. Coronado Contreras @, D. Vazquez
Sanchez ?, J. Barrena Crespo @,

S. Redondo Torres 2, I. Hernan Sendra 2,
M. Flotats Bastardes ®

? Hospital de Terrassa. Consorci Sanitari.
Terrassa, Barcelona. ® Hospital Universitari
Vall d’Hebron. Barcelona.

Introduccion. El sindrome de Joubert
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es una entidad definida por el hallaz-
go neurorradiolégico del signo del
diente molar. Se encuadra dentro de
las ciliopatias y en la mitad de los ca-
s0s es posible encontrar la alteracién
genética causante entre alguno de los
genes codificadores de proteinas es-
tructurales de los cilios primarios. Ca-
so clinico. Vardén de 3 afios de edad,
hijo de padres no emparentados,
diagnosticado previamente de amau-
rosis y retraso del desarrollo. Tras la
exploracion fisica, y ante la afectacién
de la coordinacién motora que pre-
senta, se sospecha malformacion del
sistema nervioso central y se solicita
RM craneal, que muestra signo del
diente molar. La ecografia renal y el
DMSA muestran ausencia de uno de
los rifiones. El estudio genético en-
contré la mutacién ¢.6271-8T>G en
heterocigosis del intrén 45 del gen
CEP290. Conclusiones. La presencia
excepcional de agenesia renal unila-
teral podria formar parte del sindro-
me de Joubert. En nuestro caso se
plantea la posibilidad de que exista
ademds otra mutacién o una delecién
que afecte el otro alelo CEP290.

046.

Fenotipo grave de
neurofibromatosis tipo 2.
A propdsito de un caso

C. Rodriguez Fernandez ®, A. Duat
Rodriguez ?, L. Regueras Santos ¢,

D. Santamarta Gémez ¢, M. Budke ¢,
A. Fuentes Moran ©

2 Neurologia. Hospital Infantil Universitario
Nifio Jestis. Madrid. ® Consulta de Neurologia
Infantil. Pediatria. ¢ Unidad de Cuidados
Intensivos Pediatricos. ¢ Neurocirugia.

¢ Radiodiagndstico. Complejo Asistencial
Universitario de Ledn. Ledn.

Introduccion. La neurofibromatosis ti-
po 2 (NF2) es una enfermedad rara
de herencia autosémico dominante
que cursa con predisposicion al desa-
rrollo de tumores en el sistema ner-
vioso central. Se distinguen dos feno-
tipos: uno leve, de inicio mas tardio y
curso mas benigno, y otro moderado/
grave, que causa una enfermedad
agresiva y precoz. Caso clinico. Nifia
de 1 afios, sin antecedentes persona-
les relevantes, que consulta por apari-

cién progresiva de disartria, inconti-
nencia urinaria, diplopia, disfagia y
cefalea asociada en las Gltimas horas
a vémitos en escopetazo. La explora-
cion fisica revela inestabilidad en la
sedestacion, dismetria y signos pira-
midales. En la RM cerebral se apre-
cian schwannomas del VIII par cra-
neal bilaterales, dos meningiomas en
la fosa posterior, varios schwanno-
mas intrarraquideos y una masa lobu-
lada que ocupa la mayor parte del Il
ventriculo, causando hidrocefalia obs-
tructiva que histoldgicamente corres-
ponderd a un schwannoma. la pa-
ciente ha precisado varias reinterven-
ciones quirdrgicas y tratamiento con
radiocirugia. Actualmente muestra una
marcha parcialmente asistida, disar-
tria, lentitud psicomotriz, incontinen-
cia urinaria, hipoacusia leve del oido
derecho, déficit en la memoria recien-
te y epilepsia secundaria. Conclusio-
nes. Se estima una incidencia de NF2
de 1/40.000 habitantes. En torno a
un 18% de pacientes puede presentar
sintomas antes de los 15 afios. A dife-
rencia de los adultos, es menos fre-
cuente que los sintomas iniciales se
relacionen con los schwannomas ves-
tibulares, siendo mas frecuente los sin-
tomas neuroldgicos relacionados con
tumores intracraneales o compresion
medular. A pesar del caracter benigno
de los schwannomas, su localizacién
o crecimiento puede conllevar una evo-
lucién grave con mal prondstico. El
diagndstico genético resulta de espe-
cial interés porque este fenotipo suele
obedecer a mutaciones de novo.

047.

Complejo esclerosis tuberosa:
variabilidad clinica y genética

I. Rios Orbafios, M. Lambarri Izaguirre,
M. Martinez Gonzalez, N. Olabarrieta
Hoyos, A. Garcia Ribes, M. Lafuente
Hidalgo

Unidad de Neuropediatria.

Hospital de Cruces. Barakaldo, Vizcaya.

Introduccion. El complejo esclerosis tu-
berosa (CET) es una enfermedad ge-
nética con gran variahilidad en su ex-
presion y gravedad. Se caracteriza por
desarrollar hamartomas en distintos
6rganos y suele asociarse con convul-
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siones, trastornos de conducta y défi-
cit cognitivo. En el 60-80% se halla
una mutacién en los genes TSC7 o
TSC2. Objetivo. Analizar las caracteris-
ticas epidemioldgicas, clinicas, evolu-
tivas y genéticas del CET. Pacientes y
métodos. Estudio descriptivo retros-
pectivo de 19 casos de CET diagnosti-
cados en nuestro centro. Resultados.
Historia familiar positiva en dos fami-
lias, contribuyendo al diagndstico des-
de neuropediatria. El 62% eran varo-
nes, con una edad inicial de 3,6 me-
ses. El inicio clinico fue: tumor cardia-
co (n = 4, dos de ellos prenatales),
epilepsia (n = 13), estigmas cutaneos
(n=1) e historia familiar (1 =1). En al-
glin momento, el 57% presentaron
sindrome de West. La edad actual es
de 8 meses a 24 afos. Presentan epi-
lepsia refractaria (94%), retraso cog-
nitivo (74%) y trastorno de la con-
ducta-autismo (42%). Los estigmas
cutaneos dependientes de la edad se
apreciaban en todos, rabdomiomas
cardiacos en el 57%, quistes-angio-
miolipomas renales en el 63% y ha-
martomas retinianos en el 21%. La
neuroimagen mostraba hallazgos ti-
picos, detectandose astrocitoma de
células gigantes en dos casos. El estu-
dio genético objetivd mutaciones en
el gen 7SC2 (n = 3), asociando dele-
cion del gen PKD7 (n =1), y en el gen
7SC1 (n = 2). Conclusiones. El CET
muestra gran variabilidad clinica, con-
dicionando la neurologia el prondsti-
co. La edad al diagnéstico disminuye
en nuestra serie con el diagndstico
prenatal de rabdomiomas cardiacos.
El porcentaje de epilepsia es mas ele-
vado de lo referido en la bibliografia.
La genética muestra variabilidad, aso-
ciandose la mutacion en el gen 752
con un fenotipo grave. Se necesitan
mas estudios para intentar correlacio-
nar clinica y genética.

048.

Melanosis neurocutanea:
diagnéstico y pronéstico
impredecibles al nacimiento

N. Nufiez Enamorado, C. Cordero Castro,

J. Diaz Diaz, A. Camacho Salas, R.
Simén de las Heras, M. Delgado Mufioz

Hospital Universitario 12 Octubre. Madrid.

Introduccion. La melanosis neurocu-
tdnea (MNC) se caracteriza por la aso-
ciacion de nevus melanocitico congé-
nito gigante (NMCG) o muiltiples y
una proliferacién de melanocitos en
el sistema nervioso central o las lepto-
meninges. La localizacién en cabeza,
cuello o linea media posteriory la pre-
sencia de nevus satélites supone un
mayor riesgo tanto de MNC como de
malignizacién. Las manifestaciones
neuroldgicas, independientes de la ma-
lignizacién, aparecen habitualmente
antes de los 2 afios, aunque pueden
comenzar en la sequnda o tercera dé-
cadas. El espectro clinico es muy am-
plio: hipertensidn intracraneal, hidro-
cefalia, crisis, retraso, neuropatias
craneales o mielopatia compresiva. El
prondstico es impredecible en los pa-
cientes asintomaticos y ominoso en
los sintomaticos, falleciendo el 90%
dentro de los tres afios del inicio de
los sintomas. Casos clinicos. Se pre-
sentan cuatro pacientes con MNC diag-
nosticados entre 1998 y 2011. Tres pa-
cientes tenfan un NMCG localizado en
la linea media posterior, dos de ellos
con mdltiples nevus satélites asocia-
dos. La edad de inicio clinico fue varia-
ble, de 5 meses a 10 afios, al igual que
las manifestaciones neurolégicas. Dos
pacientes fallecieron a consecuencia
de una malignizacién en el sistema
nervioso central en ausencia de mela-
noma cutdneo. Ambas tenfan una RM
craneoespinal normal antes de ini-
ciarse la clinica neuroldgica. Conclu-
siones. Todo paciente con NMCG o
multiple es susceptible de presentar
MNC y debe controlarse de forma pe-
riddica, principalmente en las prime-
ras décadas de la vida. Una primera
RM normal no descarta la afectacion
del sistema nervioso central, por lo
que ante un recién nacido con esta
afectacién cutdnea el prondstico es
impredecible.
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Sabado, 2 de junio de 2012
08:00-10:00 h. Sala Paraninfo

Epilepsia-2 + episodios
paroxisticos no epilépticos
y patologia del suefio
(049-060)

049.

Video-EEG critico de estado de
mal parcial con foco occipital
en un lactante de un afio que
se yugula con diacepam.
iSindrome de Panayiotopoulos?
|. Malaga Diéguez, A. Sariego Jamardo,

R. Blanco Lago, F. Villanueva Gémez,
J. Gonzaélez Rato, S. Lareu Vidal

Hospital Universitario Central de Asturias.
Oviedo.

Introduccion. El sindrome de Panayioto-
poulos es la segunda epilepsia mas
frecuente en la infancia. En algunos
casos puede comenzar antes de los 2
anos de edad, y en menos del 5% en
forma de estado de mal. Caso clinico.
Lactante de 12 meses que, en un con-
texto febril, presenta un estado de
mal consistente en desconexién del
medio, desviacién de la mirada, vo-
mitos y sintomas vegetativos, sequi-
do de crisis hemicldnica prolongada.
Asu llegada a urgencias presenta clo-
nias en el hemicuerpo izquierdo. Se
realiza un video-EEG critico que mues-
tra crisis focal en el hemisferio dere-
cho con actividad punta-onda de ele-
vado voltaje. Tras la administracién
de diacepam se controla la crisis, per-
sistiendo un edema en la regién occi-
pital derecha. Los EEG de control mos-
traron inicialmente una lentificacién
occipital (24 horas tras el estado) y
posteriormente fueron normales. La
RM fue normal. Se inicié oxcarbacepi-
nay el nifio no ha presentado nuevas
crisis (seis meses de seguimiento) y
permanece asintomatico. Conclusio-
nes. Si bien el nifio ha presentado
una Unica crisis en forma de estado
de mal, el video-EEG critico, la semio-
logia de la crisis y la evolucién electro-
clinica orientan hacia un diagnéstico
de sindrome de Panayiotopoulos en
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el lactante pequefio. De ser asi (la evo-
lucién confirmara el diagndstico), el
registro video-EEG critico seria de ele-
vado interés, ya que existen pocos ca-
sos descritos en la bibliografia (me-
nos de 14), sobre todo en el rango de
edad del paciente.

050.

Epilepsia de origen tumoral
en la poblacion pediatrica.
Estudio de cinco afios

E. L6pez Torres 2, V. Martinez Rivera ?,
L. Garcia Hidalgo ®, J. Martinez Antén @
? Neuropediatria. ® Seccién Oncologia

Pedidtrica. Hospital Materno Infantil
Carlos Haya. Mélaga.

Introduccion. Las crisis convulsivas cons-
tituyen una complicacién frecuente
asociada a los tumores cerebrales en
pediatria con una incidencia del 20-
50%. Objetivo. Estudiar las caracteris-
ticas epidemioldgicas, clinicas y tera-
péuticas de la epilepsia tumoral. Pa-
cientes y métodos. Estudio retrospec-
tivo descriptivo de pacientes menores
de 15 afios con diagndstico de epilep-
sia asociada a tumor del sistema ner-
vioso central durante los dltimos cin-
co afios. Resultados. Se han recogido
10 casos (siete varones) de epilepsia
tumoral de un total de 80 pacientes
con tumores del sistema nervioso
central (12,5%), con una edad media
de 6 afios y 8 meses. Segun tipo his-
tolégico: tumor neuroepitelial disem-
brioplasico (n = 4), tumor neuroecto-
dérmico primitivo (n = 2), neurofibro-
matosis tipo 1 (n = 1), papiloma de
plexos coroideos (n =1), neuroblasto-
ma metastatico (n = 1), astrocitoma
de bajo grado (n =1). Segun localiza-
cién: supratentorial (n = 8), infraten-
torial (n = 2). La crisis convulsiva fue
la primera manifestacion del tumor
en cuatro pacientes. Tipo de crisis:
parciales complejas (n = 5), parciales
simples (n = 3), parcial secundariamen-
te generalizada (n = 1), estado epilép-
tico (n =1). Antiepilépticos de primera
eleccién: oxcarbacepina (n = 5), val-
proato (n = 3), levetiracetam (n = 1),
fenitoina (n = 1). Correlacion EEG-neu-
roimagen en tres casos. En dos casos
las crisis aparecieron tras la cirugia y
en cuatro casos quedaron libres de

crisis tras ella. Conclusiones. En nues-
tra serie, la incidencia de epilepsia fue
inferior a la descrita en la bibliografia.
El tipo histoldgico mas epileptégeno
fue el tumor neuroepitelial disembrio-
plasico. La localizacion mas frecuente
fue supratentorial. Las crisis parciales
fueron la manifestacién mas frecuen-
te. La oxcarbacepina fue el antiepilép-
tico mas empleado de primera elec-
cién. La cirugia tumoral suprimié las
crisis en mas de la mitad de los pa-
cientes intervenidos. El EEG tuvo esca-
so valor localizador.

051.

Epilepsia parcial continua,
sindrome de enclaustramiento,
coma y fallecimiento como
expresion de la encefalitis

de Hashimoto

V. Cantarin Extremera, A. Duat Rodriguez,
L. Gonzélez Gutiérrez-Solana, C. Castaiio
de la Mota, M. Garcia Fernandez,

M. Gonzalez Vicent

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid.

Introduccion. La encefalitis de Hashi-
moto es un trastorno neuroendocrino
que puede presentarse con mdltiples
signos neuroldgicos o psiquidtricos,
como crisis convulsivas, pseudoinfar-
tos, deterioro cognitivo... La presen-
cia de anticuerpos antitiroideos sugie-
re afectacion cerebral inmunomedia-
da. El tratamiento es con inmunomo-
duladores. Caso clinico. Varén de 21
afios, sometido a trasplante de pro-
genitores hematopoyéticos en 2001
por sindrome hiper-IlgM, con enfer-
medad injerto contra huésped créni-
co cutdneo y hepdtico. Ingresa por
episodios de mioclonias continuas en
la extremidad inferior izquierda y el
hemiabdomen izquierdo, con parali-
sis de dicha extremidad. En video-EEG
se informa de epilepsia parcial conti-
nua con actividad de fondo normal.
Se inicia tratamiento con levetirace-
tam, con progresién del territorio
afecto por las mioclonias, hasta una
situacion de ‘enclaustramiento’, con
tetraparesia y afasia. Mantuvo refle-
jos normales, sin signos de espastici-
dad y con sensibilidad normal. Se uti-
lizaron multiples farmacos antiepilép-
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ticos sin control de los episodios, por
lo cual se indujo el coma barbitdrico.
Tras revertirlo, permanecié en estado
de coma con actividad cerebral conti-
nua frontocentral sin ritmos fisiol6gi-
cos, falleciendo a los tres meses del
inicio del cuadro. Entre las pruebas com-
plementarias destaca una positividad
de los anticuerpos antitiroideos en san-
gre y liquido cefalorraquideo. Con sos-
pecha de encefalitis de Hashimoto, el
paciente recibid tratamiento con cor-
ticoides, inmunoglobulinas, plasma-
féresis y ciclofosfamida, sin mejoria.
Conclusion. La encefalitis de Hashimo-
to debe tenerse en cuenta entre los
posibles diagndsticos diferenciales de
una epilepsia parcial continua. Aun-
que la mayoria de los casos respon-
den a tratamiento con corticoides,
nuestro paciente representa el extre-
mo mas grave de esta patologia.

052.

Perfil clinico-evolutivo en la
encefalopatia epiléptica aguda
asociada a infeccion febril

S. Aguilera Albesa 2, J. Garcia Pefias ®,
J. Dominguez Carral ®, M. Yoldi Petri ?,
A. Duat Rodriguez ¢, M. Ruiz-Falcé Rojas ©

2 Complejo Hospitalario de Navarra.
Pamplona. ® Hospital Universitario Marqués
de Valdecilla. Santander. ¢ Hospital Infantil
Universitario Nifio Jests. Madrid.

Introduccion. El término FIRES (febrile
infection-related epilepsy syndrome)
engloba casos de encefalopatia epi-
Iéptica aguda durante una infeccién
banal, de etiopatogenia atn por dilu-
cidar. Casos clinicos. Se describe de
forma retrospectiva multicéntrica las
caracteristicas clinicas y evolutivas de
seis casos de encefalopatia epiléptica
aguda. Todos eran varones previa-
mente sanos, con una edad media de
8 afios (rango: 5-12 afios), quienes, 2-
10 dias después de iniciar un proceso
febril banal, presentaron crisis tonico-
clénicas generalizadas o focales se-
cundariamente generalizadas. De cur-
so bifasico, las crisis se repitieron de
forma aislada o cluster y en 24-72 ho-
ras comenzaron un estado epiléptico
generalizado o focal secundariamen-
te generalizado refractario que duré
14-60 dias (media: 30 dias). Precisa-
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ron coma barbiturico entre 0-47 dias.
Todos recibieron corticoides en altas
dosis y cuatro de ellos inmunoglobuli-
nas. Los tratamientos mas eficaces fue-
ron benzodiacepinas o difenilhidan-
toina. Dos presentaron hepatopatia
reversible. El EEG mostrd inicialmente
fondo lento difuso que evoluciond a
actividad paroxistica bifrontal o fron-
totemporal persistente. Todos los es-
tudios en sangre, orina, liquido cefa-
lorraquideo, musculoy genética (POLGT,
SCN71A) fueron normales, incluyendo
autoinmunidad. La neuroimagen fue
normal en cuatro casos, y se apreciaron
anomalias inespecificas frontales en
cuatro. Durante el seguimiento (6-84
meses) todos presentaban crisis foca-
les refractarias, torpeza motriz y défi-
cits cognitivos leves en tres casos y gra-
ves en dos; la conducta era hipoactiva
o impulsiva (50%). Conclusiones. El
perfil clinico, eléctrico y evolutivo de
estos pacientes es similar a los casos
descritos como FIRES. Esta encefalo-
patia epiléptica comienza de forma
explosiva y sigue una epilepsia focal
refractaria de predominio frontal.

053.

Encefalopatia epiléptica

en edad escolar en respuesta
a una infeccion febril

M. Prados Alvarez, R. Losada del Pozo,

L. Calleja Gero, L. Lépez Marin,
C. Castafio de Mota, V. Soto Insuga

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid.

Introduccion. La encefalopatia epilép-
tica en edad escolar por infeccién fe-
bril (FIRES) es una entidad infrecuen-
te caracterizada por la presencia de
encefalitis aguda acompafiada de es-
tado epiléptico parcial refractario, en
un nifio previamente sanoy en el con-
texto de una infeccién. Casos clinicos.
Caso 1: nifa de 3 afos, sin anteceden-
tes; a las 48 horas de una infeccidn
febril presenta crisis generalizada y
estupor, crisis parciales secundaria-
mente generalizadas refractarias y co-
rea. EEG: enlentecido con paroxismos
multifocales. RM: atrofia corticosub-
cortical. Puncién lumbar, estudio me-
tabélico, autoinmunidad y microbio-
|6gico normales. Evolucidn: resolucién

de la encefalitis, deterioro neurocog-
nitivo, control de las crisis al mes y
medio del inicio. Caso 2: vardn de 10
afos, sin antecedentes; presenta a
las 24 horas de un cuadro febril crisis
generalizada, sequida de estado con-
fusional y crisis repetidas refractarias
con evolucién a estado epiléptico. EEG:
enlentecidos con anomalias focales
independientes. Estudio microbioldgi-
co, RM seriadas, estudio metabdlico,
EMG vy biopsia muscular: normales.
Evolucidn: persistencia de crisis, dete-
rioro neurocognitivo y trastorno con-
ductual graves. Caso 3: varén de 9 afios,
sin antecedentes; a los tres dias de
una infeccion respiratoria presenta
crisis generalizadas con afectacion del
nivel de conciencia, estado de crisis
parciales. EEG: enlentecido multifocal.
RM: atrofia cerebral. Puncién lumbar,
estudio microbioldgico y biopsia mus-
cular: normales. Evolucién: disfuncién
cognitiva grave con crisis parciales re-
fractarias. Conclusiones. Es una pato-
logia en nifios sanos en edad escolar,
de etiologia desconocida, aunque se
sospecha un mecanismo autoinmune
dado el antecedente infeccioso. Re-
sulta tipica la refractariedad de las cri-
sis, incluso tras la resolucién de la en-
cefalitis. No existe un tratamiento y el
prondstico es devastador.

054.

Episodios ciclicos de desviacion
paroxistica de la mirada con
afectacion del estado general
secundarios a liponeurocitoma
del cerebelo

A. Lépez Lafuente ?, A. Polo?, 0. de la
Cruz?, P. Barros ?, J. Hernandez Bayo °,
J. Hinojosa Mena-Bernal ¢

2 Pediatria. Hospital San Pedro de Alcantara.
Caceres. ® Radiologia. Hospital Virgen del
Puerto. Plasencia. ¢ Neurocirugia Peditrica.
Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. El liponeurocitoma de
cerebelo es un rarisimo tumor del
adulto, recientemente incluido en la
clasificacion de tumores del sistema
nervioso central de la Organizacion
Mundial de la Salud (2000). Los ca-
sos descritos en la bibliografia suelen
referir crecimiento lento, clinica hiper-
tensiva y prondstico favorable, pero
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debido a su rareza, la historia natural
del tumor todavia no se ha definido
bien. Caso clinico. Nifia que desde el
primer mes de vida hasta los 11-12
meses presentd, quincenalmente, epi-
sodios de hipotonia, hipoactividad, hi-
porexia y oligoanuria, de 6-12 h de
duracién. Desde los 15-20 meses (ca-
da 15 dias), episodios de desviacidn
paroxistica de la mirada acompafia-
dos de mal estado general, decai-
miento, anorexia, halitosis, algun vé-
mito, e insomnio. Desarrollo psico-
motor, exploracién neuroldgica, ana-
liticas, EEG y RM craneal: normales.
Se interpretan como crisis parciales y
se tratan con valproato, con mala res-
puesta. Tras una nueva valoracién se
diagnostica desviacién paroxistica de
la mirada del lactante y se la trata con
carbidopa-levodopa, sin éxito. A los 8
afios se repite y amplia el estudio, sin
objetivarse alteraciones. Persisten cri-
sis similares (3-4 dias cada 15-30 dias)
con obsesiones e incoherencias ver-
bales. A los 10 afios asocian cefalea 'y
abdominalgia. A los 12 afos son pre-
menstruales y asocian migrafia y tor-
ticolis derecha. La RM muestra una le-
sién intraparenquimatosa en el suelo
del IV ventriculo que ya existia en las
RM previas. Es intervenida con 13 afios
y el diagnéstico es liponeurocitoma
de grado II. Quince meses después con-
tinta asintomatica. Conclusién. Dada
la clinica y evolucién de nuestra pa-
ciente podria especularse en una acti-
vidad epiléptica de origen cerebelar
secundaria al liponeurocitoma, dnica
en la bibliografia.

055.

Beneficio del tratamiento
con inmunoglobulinas en
un caso de narcolepsia
pediatrica sin cataplejia

I. Ocio Ocio ?, M. Botella Astorqui 2,
A. Alvarez Ruiz de Larrinaga®,

J. Len Aguilera ¢, M. Arcos Bahillo ¢,
L. Aguirre Pascasio ©

2 Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de
Suefio. ¢ Pediatria. Hospital Universitario
de Alava. Vitoria-Gasteiz.

Introduccion. La narcolepsia es una
patologia infrecuente y habitualmen-
te esporadica en la edad pedidtrica. Su

amplio espectro sintomético y la im-
portancia del desarrollo cognitivo a
esta edad obligan a un diagndstico y
manejo adecuados, lo que en ocasio-
nes puede resultar complejo. Caso cli-
nico. Nifio de 5 afios y 7 meses que re-
fiere sintomas progresivos de excesi-
va somnolencia diurna y ataques de
suefio de inicio en los 5-6 meses pre-
vios, sin desencadenante aparente.
Asocia un empeoramiento del rendi-
miento académico, astenia y labilidad
emocional. No presenta sintomas de
cataplejia ni alteracién aparente del
suefio nocturno. La escala modificada
de Epworth y la escala diurna pediatri-
ca de la somnolencia (PDSS) aportan
puntuaciones patoldgicas: 20/24y 19,
respectivamente. La polisomnografia
nocturna no muestra alteraciones re-
levantes y el test de latencias multi-
ples del suefio es positivo para excesi-
va somnolencia diurna en grado in-
tenso (cuatro inicios de suefio en REM;
latencia media no REM: 4 min 37 s;
latencia media REM: 1 min). El estu-
dio de hipocretina-1 en liquido cefalo-
rraquideo (< 10 pg/mL) y del haploti-
po HLA (DQB1*0602) apoyan el diag-
nostico de narcolepsia. Dado el co-
mienzo reciente de los sintomas al
diagndstico y la presencia de pterinas
elevadas en liquido cefalorraquideo
que apoyan el posible desencadenan-
te de base inmunoldgica, se decide
ensayo terapéutico con cinco ciclos de
inmunoglobulinas. La evolucién clini-
ca ha sido muy favorable y se han ne-
gativizado las escalas referidas, sin
precisar por el momento ningun otro
tipo de tratamiento farmacolégico.
Conclusiones. Describimos este caso
clinico en el contexto de varios mas
acontecidos en los dltimos meses en
nuestra drea geografica, sin que haya
podido establecerse hasta el momen-
to una base epidemiolégica comdn.
Consideramos que el tratamiento pre-
coz con inmunoglobulinas, empleado
en algunos casos que cursan con ca-
taplejia, puede resultar beneficioso
para el manejo de la excesiva somno-
lencia diurna en nifios.
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056.

057.

Narcolepsia infantil, aumento
de la incidencia en nuestro
medio. {Qué esta pasando?
N. Olabarrieta Hoyos, N. Salmén
Rodriguez, N. Portillo Najera,

M. Martinez Gonzalez, M. Lafuente
Hidalgo, A. Garcia Ribes

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

Introduccion. La narcolepsia es un tras-
torno del suefio cuya prevalencia es
muy baja en la edad pediatrica (25-
35/100.000), por lo que su diagndsti-
co constituye un reto para los neuro-
pediatras. Objetivo. Comunicar el au-
mento de incidencia de narcolepsia
en la edad pedidtrica. Pacientes y mé-
todos. Estudio retrospectivo descripti-
vo de los casos de narcolepsia regis-
trados en consultas de neuropediatria
en los ultimos 12 afios, describiendo
su manejo diagndstico y terapéutico.
Resultados. Se han registrado cuatro
casos de narcolepsia en la edad pe-
didtrica, uno en 2006, mientras que
los otros tres se han diagnosticados
en los Ultimos ocho meses (2011). To-
das son nifias, con una edad media
de 9 afios, y todas presentaron, como
Unico sintoma inicial, somnolencia
diurna excesiva de mas de tres meses
de evolucién. Sélo dos han asociado
cataplejia. El estudio de neuroimagen
fue normal. La polisomnografia y el
test de latencias mdltiples del suefio
registraron en todos los casos un sue-
fio nocturno muy fragmentado, hi-
persomnia intensa y entradas patolé-
gicas en suefio REM. Las cuatro pre-
sentan un haplotipo HLA compatible.
No se han realizado niveles de hipo-
cretina en liquido cefalorraquideo en
los casos con cataplejia. El manejo te-
rapéutico se ha basado en una buena
higiene del suefio y tratamiento far-
macoldgico con metilfenidato, si bien
el primer caso fue tratado inicialmen-
te con modafinilo. Ninguna fue vacu-
nada contra la gripe A. Conclusiones.
La incidencia de narcolepsia en la
edad pedidtrica ha aumentado de for-
ma significativa en el dltimo afio en
nuestro medio. No hay aln datos su-
ficientes para identificar qué factores
lo han precipitado.
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Variabilidad clinica en la
presentacion de tres casos de
distonia transitoria idiopatica
del lactante

A. Lépez Lafuente, A. Polo, O. de la Cruz,

C. Tort, R. Hernandez Martin, M. Lépez
Rodriguez

Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres.

Introduccion. Durante los primeros
meses de vida pueden observarse cam-
bios transitorios del tono, postura y
movimiento no relacionados con ma-
nifestaciones neuroldgicas asociadas
y con remisién espontanea completa.
La distonia transitoria idiopatica del
lactante (DTI) consiste en posturas
disténicas generalmente limitadas a
una extremidad superior, que apare-
cen a los 4-10 meses de edad y des-
aparecen alrededor del afio, sin se-
cuelas. Presentamos tres lactantes sin
antecedentes familiares ni personales
de interés y con adecuado desarrollo
psicomotor, que inician una DTI con
algunas peculiaridades a subrayar,
pero con una evolucién posterior tipi-
ca. Casos clinicos. Caso 1: lactante de
3 meses con DTl de extremidad supe-
rior derecha (abduccién, extension,
hiperpronacién y flexion de la mufie-
ca) en decubito supino. Asocia cam-
bio en la coloracién de ambos ante-
brazos por posible disregulacién vaso-
motora. Caso 2: lactante de 2 meses
de edad con DTl de extremidad supe-
rior derecha (adduccidn, flexion, supi-
nacion y flexion de la mufieca) de for-
ma mantenida. Hiperreflexia. Temblor
grosero esporadico a la manipula-
cién. Caso 3: lactante de 12 meses de
edad que inicia DTl de extremidad su-
perior izquierda (pie en equinovaro),
generalmente durante la deambula-
cién y a veces en hipedestacién. Con-
clusiones. No hemos encontrado nin-
gun caso en la bibliografia de disregu-
lacién vasomotora asociada a DTI co-
mo presenta el caso 1. La postura dis-
ténica de la extremidad superior del
caso 2 y la afectacion de la extremi-
dad inferior del caso 3 son poco fre-
cuentes. Consideramos que es impor-
tante conocer este trastorno del mo-
vimiento y sus peculiaridades para
evitar estudios complementarios cos-

tosos e innecesarios y para poder tran-
quilizar a la familia.

058.

Hemicorea aguda:
presentacion de dos casos

C. Castafio de la Mota, A. Pérez Villena,
F. Martin del Valle, R. Losada del Pozo,
L. Lépez Marin, L. Gonzalez Gutiérrez-
Solana

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid.

Introduccion. El corea de Sydenham
es la causa mas frecuente de corea en
nifos, siendo una de las manifesta-
ciones de la fiebre reumatica. La va-
riante hemicoreica supone un 20% de
los casos infantiles. Presentamos dos
pacientes con esta ultima forma clini-
ca. Caso clinico. Caso 1: nifia de 13
afos que presenta de forma aguda,
desde hace tres dias, movimientos de
semiologia coreica en el hemicuerpo
izquierdo, con resto de la exploracién
neuroldgica normal. Antecedente de
faringoamigdalitis cinco meses antes
delinicio del cuadro. Pruebas comple-
mentarias normales, excepto ASLO
(841 Ul/mL), exudado faringeo positi-
vo a Streptococcus pyogenes y leve in-
suficiencia mitral objetivada en un es-
tudio cardioldgico. Se inicia tratamien-
to con carbamacepina, con buena
evolucidn, y profilaxis con penicilina V.
Caso 2: nifio de 5 afios y 10 meses
que presenta desde hace varios dias
movimientos en el hemicuerpo dere-
cho de semiologia coreica, sin antece-
dentes de interés y sin otras alteracio-
nes en la exploracién neuroldgica. Prue-
bas complementarias negativas, excep-
to 1gG anticardiolipina de 25 UGPL/mL
(no significativo). Se indicé tratamien-
to con inmunoglobulinas y acido val-
proico, y profilaxis con penicilina V.
Tras cuatro afios de evolucién persis-
ten algunos movimientos anormales
no limitantes para su actividad habi-
tual. Ninguno de los pacientes pre-
sent6 sintomatologia psiquidtrica. Con-
clusiones. El diagndstico de corea de
Sydenham es fundamentalmente cli-
nico, debiéndose excluir otras entida-
des que pueden presentar unas mani-
festaciones clinicas similares. Su pro-
néstico es variable, aunque es impor-
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tante sospechar esta enfermedad pa-
rainstaurar profilaxis antibidtica y evitar
otras posibles complicaciones.

059.

Experiencia en el diagndstico
y tratamiento del corea
reumatico en nuestro medio
M. Garcia Catalan, A. lodice, R. Bou,
J. Antén, M. Serrano, B. Pérez Duefias

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. El corea de Sydenham
es un trastorno neuropsiquiatrico in-
munomediado causado por el Strep-
tococcus pyogenes, siendo la causa
mas frecuente de corea adquirido en
la infancia. Casos clinicos. Estudio des-
criptivo de cinco pacientes (cuatro va-
rones, edad: 4-10 afios) diagnostica-
dos de corea de Sydenham en los ulti-
mos cinco afios. Presentaron corea
agudo (dos hemicoreas, tres generali-
zados) asociado a disartria modera-
da-grave y alteraciones neuropsiquia-
tricas (irritabilidad, labilidad emocio-
nal, apatia). Un paciente habfa sido
diagnosticado de fiebre reumdtica y
tres nifios presentaron artritis/artral-
gias los dias o meses previos. El eco-
cardiograma detect carditis reumati-
ca al diagnéstico (n = 4) y a los dos
meses del inicio (n =1). Las ASLO fue-
ron positivas en cuatro pacientes, ne-
gativizdndose entre tres meses y tres
afios después. Todos recibieron profi-
laxis con penicilina-benzatina men-
sual. Cuatro pacientes con corea inva-
lidante fueron tratados con carbamace-
pina (n = 3) y valproato (n = 1), con
mejoria de los sintomas tras una me-
dia de siete dias del inicio y una reso-
lucién completa a los 3-10 meses. La
suspension de carbamacepina coinci-
di6 con una recidiva de corea en un
paciente. La asociacién de gamma-
globulinas y corticoides no evidencié
diferencias en la evolucién clinica en
dos pacientes. Las alteraciones neuro-
psiquiatricas mejoraron paralelamente
al curso del corea, excepto en un caso
diagnosticado de sindrome ansioso-
depresivo. Conclusiones. La mayoria
de nuestros pacientes presentaron un
corea invalidante, asociado a una im-
portante disartria y labilidad emocio-
nal. En un paciente, el trastorno psi-
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quiatrico marcé el pronéstico a largo
plazo. El corea mejord rapidamente
con el uso de antiepilépticos, coinci-
diendo la recidiva de un caso con la
retirada de dicho tratamiento.

060.

Semiologia y gravedad clinica
en una cohorte de nifios con tics
M. Caurin Saboya, M. Serrano,

E. Ferndndez, J. Campistol, B. Pérez

Neuropediatria. Hospital Sant Joan de Déu.
Barcelona.

Introduccion. Los tics son el trastorno
de movimiento mds frecuente en pe-
diatria. Objetivo. Andlisis semioldgico
y de factores que condicionan la gra-
vedad clinica en una cohorte de nifios
con tics. Pacientes y métodos. Estu-
dio clinico transversal de 92 pacientes
(73% varones; edad media: 9 afios;
rango: 2-17 afios) con aplicacion de la
Yale Global Tic Severity Scale en 65 ca-
s0s. Resultados. Los pacientes fueron
clasificados en sindrome de Tourette
(56%), tics motores/fonicos crénicos
(24%) y tics < 12 meses de duracion
(20%). Los tics motores se iniciaron a
una edad mas precoz que los tics foni-
cos (7,2 frente a 6,2 afios; p < 0,05).
El estrés, hacer exdmenes o deberes,
jugar a videojuegos y ver la television
empeoraron los tics en un 30-50% de
ninos. En cambio, las actividades ar-
tisticas (teatro, baile, pintura, musi-
ca), el deporte y las actividades al aire
libre los mejoraron. A lo largo de la
evolucién, un 40% de nifios presenta-
ron dolor/lesiones por tics, y un 20%,
tics incapacitantes. Presentaron obse-
siones y compulsiones (44%), trastor-
no por déficit de atencién/hiperactivi-
dad (36%) y ansiedad (38%). La esca-
la de Yale se correlacioné con el tiem-
po de evolucidn de los tics (r = 0,273;
p = 0,026). Los nifios con fracaso es-
colar obtuvieron puntuaciones supe-
riores en la escala (37,8 frente a 24,5
puntos; p = 0,018). El fracaso escolar
también fue mds frecuente en nifios
con sindrome de Tourette (33% fren-
te a 15%; p = 0,043) y trastorno por
déficit de atencion/hiperactividad (46%
frente a 18%; p = 0,007). Conclusio-
nes. Hemos identificado actividades
cotidianas que modifican la gravedad

de los tics y por tanto pueden ayudar
en su manejo. Los nifios con sindrome
de Tourette y tics graves tienen mayor
riesgo de fracaso escolar.

Sabado, 2 de junio de 2012
08:00-10:00 h. Sala C1

Enfermedades
neurometabdlicas y
enfermedades degenerativas
del SNC + enfermedades
infecciosas y patologia
desmielinizante del SNC
(061-072)

061.

Hipomielinizacién, ataxia,
atrofia cerebelosa precoz y
alteraciones dentales como
claves en el sindrome 4H

L. Monfort Belenguer, M. Prados Alvarez,

V. Soto Insuga, L. Calleja Gero, A. Pérez
Villena, L. Gonzélez Gutiérrez-Solana

Hospital Universitario Nifio Jesus. Madrid.

Introduccion. El sindrome 4H se ca-
racteriza por hipomielinizacion difusa,
ataxia cerebelosa progresiva, hipogo-
nadismo hipogonadotrdpico e hipo-
dontia. Recientemente se han identi-
ficado mutaciones en el gen POLR3A.
Caso clinico. Mujer de 14 afios en es-
tudio por ataxia de inicio a los 19 me-
ses de edad. Presenta retraso motor y
del lenguaje. En la exploracién desta-
ca marcha inestable con apoyo e hi-
potonia. TC craneal: atrofia cerebelo-
sa, confirmada en RM cerebral, que
objetiva ademas hipomielinizacién di-
fusa de la sustancia blanca supraten-
torial. RM espectroscépica: elevacion
del pico de inositol. Hemograma, bio-
quimica y estudio metabdlico: nor-
males. EEG: normal. PEAT: sugestivos
de patologia retroclocear. PEV: nor-
males. ENG: normal. Cariotipo: feme-
nino normal 46XX. Biopsia musculary
estudio mitocondrial: normales. Valo-
racién psicométrica: retraso mental
lentamente progresivo. En la evolu-
cién se aprecia ataxia llamativa y difi-
cultad creciente en la manipulacién fi-
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na con dismetria y temblor intencio-
nal y trastornos de conducta. A los 11
afos, retraso y malposicion dentaria
evidentes. Por el momento su desa-
rrollo puberal es escaso. Conclusiones.
El hallazgo de hipomielinizacién con
ataxia y atrofia cerebelosa precoces,
las alteraciones dentarias y |a falta de
desarrollo puberal hacen sospechar
un sindrome 4H. El conocimiento de
este sindrome podria evitar explora-
ciones complementarias innecesarias,
establecer un prondstico y ofrecer, en
un futuro préximo, la posibilidad de
consejo genético familiar.

062.

3-metil-crotonil-glicinuria con
evolucién neuroldgica atipica

M. Calleja Gero, L. Lépez Marin,

M. Prados Alvarez, C. Castafio de

la Mota, A. Pérez Villena, L. Gonzélez
Gutiérrez-Solana

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid.

Introduccion. La 3-metil-crotonil-glici-
nuria es una aciduria organica causa-
da por la deficiencia de la enzima 3-
metilcrotonil-CoA carboxilasa. La pre-
sentacion clinica es variable, siendo lo
mas frecuente el sindrome Reye-like
(hipoglucemia, cetoacidosis, hiperamo-
niemia, hipertransaminasemia, hipo-
carnitinemia en plasma, infiltracion
grasa del higado). También puede co-
menzar con signos neuroldgicos (mo-
vimientos involuntarios, convulsiones...,
que pueden progresar a somnolen-
cia, coma, apnea y muerte). Los pa-
cientes suelen recuperarse bien de las
descompensaciones metabdlicas. Tam-
hién existen casos de pacientes asin-
tomdticos. Se presenta el caso de un
paciente con esta enfermedad y clini-
ca de retraso psicomotor y vémitos
frecuentes. Caso clinico. Lactante de
19 meses con retraso psicomotor gra-
ve desde las primeras fases. Antece-
dente de CIR en la semana 25 de
edad gestacional. Vomitador habitual
(sin acidosis ni hipertransaminase-
mia). Estereotipias llamativas con las
manos. No presenta crisis epilépticas.
Por la clinica descrita se realizaron las
siguientes pruebas complementarias:
EEG, RM cerebral, cariotipo, estudio car-

diolégico y oftalmoldgico: normales;
estudio metabdlico: excrecién eleva-
da de 3-metil-crotonil-glicina (compro-
bado en dos ocasiones). El paciente
mejoré parcialmente con restricciéon
proteica moderada, carnitina (100 mg/
kg/dia) y biotina (5 mg/kg/dia), si
bien persiste un retraso psicomotor
importante (impresiona de hipopsi-
quismo, realiza estereotipias con fre-
cuencia, no se voltea completamen-
te, no parece entender el tono de las
frases...). Conclusiones. A pesar de que
la evolucién de la 3-metil-crotonil-gli-
cinuria suele ser favorable, existe una
amplia variabilidad fenotipica, inclui-
do el retraso psicomotor, sin crisis epi-
|épticas ni sindrome Reye-like. El tra-
tamiento con restriccion proteica y car-
nitina puede mejorar los sintomas.

063.

Espectro clinico, bioquimico
y genético de pacientes con
enfermedad mitocondrial
F. Ramos, A. Nascimento Osorio,
A. Garcia Cazorla, C. Ortez Gonzélez,

M. O’Callaghan Gordo, R. Montero
Sanchez

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Las enfermedades mi-
tocondriales presentan una gran va-
riabilidad fenotipica con manifesta-
ciones clinicas que afectan a mltiples
6rganos y tejidos, por lo que su estu-
dio requiere un enfoque multidiscipli-
nario. Objetivo. Evaluar las caracteris-
ticas clinicas, bioquimicas, anatomo-
patoldégicas y genéticas de un grupo
de pacientes pediatricos con sospe-
cha o confirmacién de enfermedades
mitocondriales. Pacientes y métodos.
Estudio retrospectivo descriptivo a
partir de la revisién de historias clini-
cas de pacientes valorados en nuestro
centro con diagndstico de enfermeda-
des mitocondriales entre enero de
2000 y diciembre de 2011. Se incluye-
ron en el estudio aquellos pacientes
con una puntuacién > 5 de los crite-
rios diagndsticos aplicables en nifios
con sospecha de enfermedades mito-
condriales de Morava et al, asi como
también aquellos con diagndstico mo-
lecular confirmado. Resultados. Un to-
tal de 66 pacientes cumplieron crite-
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rios de inclusién. De ellos, un 46,9%
se presentd clinicamente como un
sindrome mitocondrial clasico (Leigh,
MELAS, LHON...), un 34,8% como una
encefalomiopatia inespecifica, un 10%
en forma de sindrome hepatocerebral
y en dos pacientes se observé predo-
minio clinica de otros érganos (altera-
cién cardiaca y renal). El 50% de los
pacientes estudiados fallecieron en el
curso de la enfermedad. Se realizd
biopsia muscular en 60 pacientes,
con un defecto significativo en la ca-
dena respiratoria en un 60,6%. La de-
ficiencia de dos o mas complejos fue
el defecto mas cominmente hallado
(67,5%). El diagnéstico genético-mo-
lecular pudo confirmarse en un 30,3%
de los pacientes. Conclusiones. Consi-
derando la gran heterogeneidad clini-
ca, bioguimica y genética asociada a
una importante tasa de morbimorta-
lidad de los pacientes afectos, cree-
mos necesaria la profundizacién en la
investigacion de herramientas diag-
nosticas y terapéuticas de las enfer-
medades mitocondriales.

064.

Estudio de proteinas sinapticas
en pacientes con deficiencia
de tirosina hidroxilasa

C. Ortez, M. Serrano, A. Ormazabal,

M. Pineda, E. Ferndndez, A. Garcia Cazorla

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. La deficiencia de tirosi-
na hidroxilasa (TH) es un error innato
en la transmision de la dopamina,
con presentacion clinica y respuesta
terapéutica a levodopa de forma va-
riable. Se han descrito dos fenotipos
clinicos: A (edad de inicio de méas de 3
meses, Menos grave con mejor res-
puesta a la levodopa) y B (edad de ini-
cio de menos de 3 meses, encefalopa-
tia compleja y peor prondstico). Obje-
tivo. Estudiar las proteinas sindpticas
del sistema dopaminérgico y gabérgi-
co en el liquido cefalorraquideo (LCR)
de pacientes con deficiencia de TH y
su posible relacién con el fenotipo y la
respuesta terapéutica. Sujetos y mé-
todos. Las proteinas DAT (transporta-
dor de la dopamina), receptor de D, y
VMAT2 (transportador vesicular de
monoaminas de tipo 2) se estudiaron
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en el LCR de 10 pacientes con deficien-
cia de TH (por Western blot). En tres
pacientes estos estudios fueron pre y
postratamiento y se incluyd transpor-
tador vesicular de GABA. Los resulta-
dos se compararon con cinco contro-
les emparejados por edad para cada
paciente. Los estudios estadisticos se
realizaron con el programa SPSS v. 19.
Resultados. Los pacientes con déficit
de TH presentan una sobrerregula-
cion significativa de los receptores D,
en comparacién con los controles.
Igualmente el DAT se sobreexpresd
probablemente debido a que los re-
ceptores D, aumentan la captacion de
dopamina a través de un aumento en
la expresion superficie de DAT. Por el
contrario, no hay diferencias con el
VMAT2. En aquellos pacientes con es-
tudio pre y postratamiento se observé
que en postratamiento el receptor D,
parece tener un comportamiento pa-
raddjico en el fenotipo B. El de au-
mento de GABAVT (postratamiento)
sugiere que existe una coliberacién de
GABA-dopa. Conclusion. El estudio de
la sinapsis en LCR ayudara a compren-
der la fisiopatologia y las posibilida-
des terapéuticas en estos trastornos.

065.

Distonia sensible a
levodopa de inicio precoz
M. Flotats Bastardas, L. Monlleo Neila,

M. Raspall Chaure, M. del Toro Riera,
A. Macaya Ruiz, M. Roig Quilis

Neuropediatria. Hospital Universitari Vall
d'Hebron. Barcelona.

Introduccion. La distonia sensible a le-
vodopa es un sindrome hereditario
de inicio en la infancia (rango: 1-12
afios; media: 6 afios) que responde
al tratamiento con levodopa. Presen-
tamos un caso de distonia de inicio en
los primeros meses de vida. Caso cli-
nico. Sequnda hija de una pareja no
consanguinea. El embarazo cursé en
tratamiento con azatioprina por en-
fermedad de Crohn materna, finali-
zando la gestacion a término median-
te cesdrea por bajo peso. Periodo
neonatal sin incidencias. A los 6 me-
ses de edad se inici6 fisioterapia por
mal control cefalico. Consultd a los 15
meses por retraso motor, destacando

en la exploracién fisica tetraparesia
disténica, sedestacion inestable con
mal control cefdlico y lenguaje e inte-
raccion social adecuados para la edad.
El estudio etioldgico inicial (RM, erro-
res congénitos del metabolismo) fue
negativo. El andlisis del liquido cefalo-
rraquideo mostré un perfil sugestivo
de déficit de GTP ciclohidrolasa. El tra-
tamiento con levodopa-carbidopa me-
joré la clinica: desarrollé deambula-
cién auténoma a los 25 meses y el ni-
vel de lenguaje se hallaba en el limite
de la normalidad. Conclusiones. A pe-
sar de su rareza, esta entidad debe
considerarse en toda distonia de ini-
cio precoz de causa desconocida por-
que el tratamiento con levodopa-car-
bidopa mejora radicalmente el pro-
nostico de estos pacientes.

066.

Nuestra experiencia con
paraparesia espastica familiar
J. Pefia Sequra, A. Abizanda Guillén,

M. Diez Mufioz, M. Lafuente Hidalgo,
L. Monge Galindo, J. Lépez Pisén

Hospital Universitario Miguel Servet.
Zaragoza.

Introduccion. El diagndstico de para-
paresia espastica familiar (PEF) debe
plantearse ante clinica de marcha pa-
rética y espasticidad sin causa aparen-
te. El objetivo es analizar nuestra ex-
periencia con esta patologia. Pacien-
tes y métodos. Estudio retrospectivo
de los posibles diagndsticos de PEF en
la base de datos de la unidad. Revisa-
mos: antecedentes familiares, edad
en primera consulta, cuadro clinico,
examenes complementarios y estu-
dios genéticos. Resultados. Desde ma-
yo de 1990 se han valorado 14.712 ca-
sos y se ha considerado el posible
diagndstico de PEF en 35 (0,2%): 25
nifios (71%) y 10 nifias. Edad media en
primera consulta: 4,7 afos (rango: 1-
18 afios). Motivos de consulta: tras-
torno de la marcha 26 (74%) y retraso
psicomotor 6 (17%). Antecedentes fa-
miliares positivos: 11 (31%). Posibles
formas puras de PEF 27 (77%) y ocho
complicadas: tres con retraso mental,
atrofia 6ptica en dos hermanos; un
caso con ataxia, temblor y nistagmo;
otro con enuresis, disnea y amiotrofia

de manos, y uno con temblor. Exame-
nes complementarios realizados: 27
(77%) RM cerebral; 9 (26%) RM me-
dular, con dos siringomielias; 26
(74%) CK; 20 (57%) ENG y 16 (46%)
perfiles neurometabdlicos. Se han rea-
lizado 20 (57%) estudios genéticos, al
menos SPG4 y SPG3A: 15 sin alteracio-
nes, dos pendientes y tres positivos, un
caso de SPG4 (ademds madre y tio),
uno de SPG3A y uno de SPGT7. Con-
clusiones. Confirmar el diagndstico
de PEF es dificil cuando faltan antece-
dentes familiares o cuando no se tra-
ta de una forma pura. Es necesario es-
tablecer estrategias diagndsticas para
orientar los estudios genéticos de PEF
y descartar otras patologias.

067.

Encefalitis por virus herpes
humano 6 en un paciente
inmunocompetente

R. Diaz Conejo, J. Navarro Romero,

0. Garcia Campos, M. Segoviano Lorenzo,
M. Herrera Lépez, A. Verdl Pérez

Complejo Hospitalario de Toledo. Toledo.

Introduccion. La infeccién por virus her-
pes humano 6 (VHH-6) en nifios in-
munocompetentes suele manifestar-
se como exantema subito o sindrome
febril agudo sin rash. Existen presen-
taciones graves, como miocarditis, he-
patitis o encefalitis. Presentamos un
caso de encefalitis aguda por VHH-6.
Caso clinico. Nifia de 21 meses con
fiebre y vémitos de tres dias de evolu-
cién. En las dltimas 24 horas comien-
za con opistétonos, trismus, miosis y
crisis focales. La exploracion muestra
somnolencia, rigidez de nuca e hiper-
tonia generalizada. La fiebre cede a
las 24 horas, apareciendo exantema
maculopapular en el tronco. El liquido
cefalorraquideo muestra hipergluco-
rraquia e hiperproteinorraquia. Se tra-
ta con aciclovir y cefotaxima por sos-
pecha de encefalitis. El EEG registra
actividad basal enlentecida y anoma-
lias epileptiformes lateralizadas perié-
dicas occipitotemporales derechas. La
serologia inicial y PCR virales fueron
negativas, confirmandose posterior-
mente seroconversion para VHH-6. La
RM cerebral demostrd lesiones hiper-
intensas (T,) en ganglios basales, ce-
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rebelo, tronco encefélico y sustancia
blanca subcortical occipital, con areas
isquémicas-necréticas en el talamo
derecho. Ante la sospecha de encefa-
litis aguda necrotizante por VHH-6 se
trata con megadosis de corticoides y
ganciclovir. La paciente evoluciona
hacia un cuadro extrapiramidal, con
corea generalizado y ceguera cortical.
A los tres meses del inicio del cuadro
ha desaparecido el corea, ha mejora-
do el equilibrio de tronco y ha comen-
zado la marcha. Conclusiones. Aunque
la encefalitis por VHH-6 es rara, se de-
be sospechar ante cualquier cuadro
de encefalitis y confirmarse mediante
pruebas serolégicas o PCR. El trata-
miento precoz con corticoides y ganci-
clovir puede ayudar a mejorar su mal
prondstico.

068.

‘Sindrome del uno y medio’

como forma de presentacion de
una esclerosis multiple infantil
J. Alarcén Alacio ?, M. Gonzélez Iglesias ®,

F. Uribarri Zarranz®, D. Aquilera Benitez®,
A. Carrasco Rubio ¢, J. Garcia Asensio ¢

2 Neurologia. ° Pediatria. ¢ Radiodiagndstico.
Hospital San Rafael. Madrid.

Introduccion. La esclerosis multiple es
una enfermedad desmielinizante in-
frecuente en la infancia. El ‘sindrome
del unoy medio’ es habitualmente un
sintoma de ésta. Presentamos el caso
de un nifio de 4 afios que comenzd
con un ‘sindrome del uno y medio’ y
que fue diagnosticado de esclerosis
mudltiple. Caso clinico. Nifio de 4 afios
que acude a urgencias por diplopia y
estrabismo de unas horas de evolu-
cion, sin fiebre, cefalea ni otra sinto-
matologia. Sintomas catarrales leves
previos. Exploracién a su ingreso: pre-
sencia de una paralisis de la mirada
lateral a la izquierda junto con parali-
sis en la adduccién en el ojo izquierdo,
con nistagmo del ojo derecho en la
mirada lateral a la derecha (‘sindro-
me del uno y medio’). Leve paresia fa-
cial periférica izquierda. Resto sin ha-
llazgos. TAC craneal: imagen hipoden-
sa, bien definida, en la sustancia blan-
ca frontal derecha. Puncién lumbar:
normal. RM craneal: presencia de mul-
tiples lesiones focales en la sustancia

blanca intermedia y periventricular,
supra e infratentoriales. Se localizan
en centros semiovales, adyacentes al
asta frontal derecha y esplenio del
cuerpo calloso y en el hemisferio cere-
beloso izquierdo. Algunas captan con-
traste, con ausencia de captacién en
otras, indicando enfermedad inflama-
toria-desmielinizante en distintos es-
tadios evolutivos. Se realizaron sero-
logias en sangre y liquido cefalorra-
quideo, estudio de vasculitis, poten-
ciales evocados y bandas oligoclo-
nales. Tras tratamiento con bolos de
metilprednisolona y posteriormente
prednisona oral, la evolucién fue fa-
vorable, con remisién completa de los
sintomas. Conclusiones. El ‘sindrome
del uno y medio’ también puede ser
la manifestacién inicial de la esclero-
sis multiple en la infancia y debe te-
nerse en cuenta. En un primer brote,
la neuroimagen es fundamental en el
diagndstico para determinar la dise-
minacién en tiempo y espacio.

069.

Hemicerebelitis aguda. A
propdsito de dos casos
L. Monfort Belenguer 2, L. Calleja Gero ?,

A. Duat Rodriguez?, V. Cantarin Extremera?,
C. Miranda®, A. Garcia Ron®

2 Hospital Universitario Nifio Jests. Madrid.
®Hospital Infanta Cristina. Parla, Madrid.

Introduccion. La cerebelitis es una in-
flamacién aguda del cerebelo que
suele presentarse con ataxia mono-
sintomatica o en el contexto de un
cuadro encefalitico. Existen descritos
pocos casos de hemicerebelitis. El diag-
nostico es fundamentalmente clinico,
aunque precisa una RM cerebral con-
firmatoria. Caso clinico. Presentamos
dos casos de hemicerebelitis aguda.
Caso 1: nifia de 3 afos ingresada por
gastroenteritis por Salmonella de cua-
tro dias de evolucién. Durante su es-
tancia se objetiva alteracion de la
marcha con mayor inestabilidad del
lado derecho y disartria. Se solicita RM
cerebral ambulatoria, compatible con
hemicerebelitis derecha. En valoracio-
nes sucesivas se evidencia evolucion
favorable tanto neurolégica como psi-
coldgica, aunque la RM de control in-
forma de atrofia cerebelosa derechay
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vermiana. Caso 2: nifio de 5 afios, in-
gresado por inestabilidad de la mar-
cha y nistagmo, con diagndstico de
posible cerebelitis aguda postinfeccio-
sa, tras realizacién de RM cerebral y
puncién lumbar. Recibe tratamiento
con metilprednisolona intravenosa du-
rante tres dias y pauta descendente.
Posteriormente acude a urgencias por
empeoramiento, con dismetria dere-
cha, marcha en estrella y lateralizacion
de la cabeza hacia la izquierda. En la
RM se objetiva hemicerebelitis dere-
cha y leve efecto de masa sobre el IV
ventriculo. Se administra gammaglo-
bulina y metilprednisolona intraveno-
sa durante cinco dias, con pauta des-
cendente al alta. Al mes, se evidencia
mejoria, persistiendo leve temblor in-
tencional y ataxia leve. Conclusiones.
La hemicerebelitis es una entidad po-
co frecuente, que es importante sos-
pechar para establecer un correcto
diagndstico y tratamiento. La RM es
la prueba diagnéstica de eleccién al
mostrar una imagen caracteristica.

070.

Perfil clinico-evolutivo en
nueve casos de patologia
neuroldgica aguda asociada

a Mycoplasma pneumoniae

S. Aguilera Albesa ?, S. Zarikian Denis 2,

M. Yoldi Petri ?, I. Ocio Ocio ®,
T. Durd Travé 2, M. Botella Astorqui ®

2 Complejo Hospitalario de Navarra. Pamplona.
® Hospital Txagorritxu. Vitoria-Gasteiz.

Objetivos. Describir las caracteristicas
clinicas y evolutivas de nueve pacien-
tes con afectacién neuroldgica asocia-
da a Mycoplasma pneumoniae. Casos
clinicos. La edad media fue de 7 afios
(rango: 5-12 afios), cuatro de ellos va-
rones. Los diagnésticos fueron: hiper-
tensidn intracraneal idiopética (casos
1, 2y 3), crisis convulsiva aislada aso-
ciada a fiebre (caso 4), meningoence-
falitis aguda (caso 5), sindrome de
Kinsbourne hiperagudo tras infeccion
por M. pneumoniae con neuroblasto-
ma oculto (caso 6), mielitis transversa
(caso 7), pardlisis facial periférica (ca-
so 8) y tics motores agudos autolimi-
tados (caso 9). Seis presentaban in-
feccidn respiratoria reciente o en pro-
ceso. Todos presentaban serologias

para M. pneumoniae en sangre posi-
tivas (1/320 a 1/20.480). Se realizd
puncién lumbar en los casos 1a 7 con
PCR-MP-LCR negativa y células 0-640
polimorfonucleares. La RM cerebral fue
patolégica en cuatro casos: hiperse-
fial focal de la sustancia blanca en T,
(caso 3), patrén EMDA-/ike + ganglios
basales asimétrica (caso 4), afecta-
cién selectiva simétrica de caudado y
putamen (caso 5) y mielitis transversa
(caso 7). El EEG mostrd un foco lento
frontotemporal izquierdo transitorio
en los casos 4 y 5. Todos recibieron
claritromicina, corticoide en los casos
3,5, 6,7y 8, einmunoglobulinas en
los casos 5y 6. El caso 3 tuvo recaida
de hipertension intracraneal idiopati-
ca con serologia 1/640 tras un afo
asintomatico con serologias negati-
vas. El caso 6 precisd cirugia tumoral
y pulsos de corticoide e inmunoglobu-
linas. Conclusioén. La clinica neuroldgi-
ca asociada a M. pneumoniae puede
ser recurrente y esconder patologia
subyacente. La infeccién respiratoria pue-
de estar ausente y el liquido cefalorra-
quideo ser normal, por lo que la rela-
cién causal entre el M. pneumoniae y
la clinica estaria por dilucidar. La dni-
ca evidencia actual de esta asociacién
clinica-germen es la serologia seriada.

071.

Absceso cerebral
en la edad pediatrica.
Revision de nueve casos

M. Leite Cruzeiro ?, Y. Almeida ?,
X. Tomas 2, M. Ruiz-Falcé Rojas ®,
J. Garcia Pefias ©

2 Neuropediatria. Hospital Pediatrico
David Bernardino. Luanda, Angola.

" Neuropediatria. Hospital Infantil
Universitario Nifio Jesus. Madrid.

¢ Neuropediatria. Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla. Santander.

Introduccion. El absceso cerebral es
una patologia infrecuente en la edad
pedidtrica. Sin embargo, su alta mor-
bimortalidad lo convierte en un reto
diagndstico y terapéutico para el clini-
co. Objetivo. Describir la evolucién na-
tural de nueve casos de absceso cere-
bral pedidtrico. Pacientes y métodos.
Revision retrospectiva de las historias
clinicas de nueve pacientes consecuti-
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vos con diagndstico final de absceso
cerebral. En todos los casos se revi-
san: edad, sexo, manifestaciones cli-
nicas, examen fisico, hallazgos neuro-
rradioldgicos, agente etioldgico, tra-
tamiento y secuelas. Resultados. Eda-
des comprendidas entre 4 meses y 10
afios (mediana: 6 afios). Seis casos
son mujeres (54,4%). Absceso dental
como factor predisponente en cinco
casos (45,5%). Un paciente fue diag-
nosticado de sindrome de inmunode-
ficiencia adquirida (9%). Ningun pa-
ciente presentaba cardiopatia congé-
nita. La alteracién del nivel de con-
ciencia fue la manifestacién clinica mds
frecuente (63,6%), sequida de las
convulsiones focales (45,5%). La TAC
craneal revelé abscesos cerebrales
mdltiples en siete casos y unicos en
dos. La localizacién temporooccipital
fue la mas frecuente (54,5%). El culti-
vo del material del absceso sélo fue
positivo en tres casos (33,3%). El tra-
tamiento consistié en antibidticos de
amplio espectro (ceftriaxona, metro-
nidazol y cloxacilina). Un paciente re-
quirié drenaje quirtrgico. Dos pacien-
tes no presentaron secuelas (18,2%),
dos pacientes desarrollaron complica-
ciones neuroldgicas evolutivas (18,2%),
como epilepsia y hemiparesia, y cinco
fallecieron (45,5%). Conclusiones. A
pesar de ser una patologia infrecuen-
te, se debe considerar el absceso ce-
rebral en el diagnéstico diferencial de
los pacientes con alteracién del nivel
de conciencia, asociada o no a semio-
logia de hipertensién intracraneal o
signos focales.

072.

Encefalomielitis aguda
diseminada como forma
de presentacion de
enfermedad celiaca

J. Garcia Pefias ¢, J. Dominguez Carral 2,
R. Arteaga Manjén-Cabeza ?, S. Garcia
Calatayud ®, E. Pereira Bezanilla ¢,

E. Marco de Lucas ¢

2 Neuropediatria. ® Digestivo.
¢Radiodiagndstico. Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla. Santander.

4 Neuropediatria. Hospital Infantil
Universitario Nifio Jesus. Madrid.

Introduccion. La encefalomielitis agu-
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da diseminada (EMAD) es una enfer-
medad inflamatoria desmielinizante
monofasica, como expresién de una
reaccién autoinmune frente a las pro-
teinas de la mielina, que suele desen-
cadenarse tras exposicion a infeccio-
nes, vacunaciones y patologia sisté-
mica diversa. La enfermedad celiaca
se ha asociado con muy diversas ma-
nifestaciones neurolégicas, incluyen-
do formas con leucoencefalopatia con
rasgos de EMAD. Caso clinico. Nifia de
18 meses de edad, sin antecedentes
familiares ni personales de interés, con
desarrollo psicomotor normal, que
comienza con un cuadro subagudo de
dos semanas de evolucién con dete-
rioro progresivo de la marcha asocia-
do a inestabilidad y temblores. Explo-
racion fisica con somatometria y psi-
quismo normales, leve disartria, para-
paresia con signos piramidales, leve
ataxia truncal, leve dismetria-temblor
intencional, imposibilidad para la mar-
cha y bipedestacion activa. Sin clinica
digestiva ni aspecto distréfico. RM ce-
rebral: leucoencefalopatia con afecta-
cién de predominio supratentorial y
afectacién asociada de ganglios basa-
les y nucleos dentados del cerebelo.
EEG y PEV: normales. PEAT y PESS: al-
terados. Citoquimica: liquido cefalo-
rraquideo normal. Serologias y PCR pa-
ra agentes neurotropos: negativas. Li-
gera ferropenia. Estudio del metabo-
lismo intermediario (sangre, orina y
liquido cefalorraquideo), enfermedades
lisosomales y peroxisomales, biopsia
de piel y musculo, y cadena respiratoria:
normales. Anticuerpos antitransgluta-
minasa: positivos. Atrofia vellositaria
grave. Tratamiento con corticoides y
dieta sin gluten con leve mejoria. Se-
cuelas de paraparesia espdstica con
marcha semiauténoma. Conclusiones.
La enfermedad celiaca es una causa
excepcional de leucoencefalopatia que
debe tenerse en cuenta una vez que
se hayan descartado patologias infec-
ciosas, autoinmunes, metabdlicas y
heredodegenerativas.

Sabado, 2 de junio de 2012
08:00-10:00 h. Sala C2

Patologia del neuro-
desarrollo, patologia
neonatal, TDAH y trastornos
del aprendizaje (073-084)

073.

Autismo y enfermedad celiaca

J. Garcia Pefias ?, J. Dominguez Carral @,
R. Arteaga Manjén-Cabeza ?, S. Garcia
Calatayud®, A. Duat Rodriguez ¢,

C. Pedrdn Giner ¢

2 Neuropediatria. ° Digestivo. Hospital
Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.
¢ Neuropediatria. ¢ Digestivo. Hospital
Infantil Universitario Nifio Jests. Madrid.

Introduccion. La enfermedad celiaca se
ha asociado con muy diversas mani-
festaciones neuroldgicas y psiquidtricas
en el nifio y en el adulto, incluyendo
autismo, ataxia cerebelosa, neuropatia
periférica, mielopatia, mononeuritis
multiple, epilepsia, corea, disfuncién
de troncoencéfalo, encefalopatia re-
gresiva, migrafia, demencia y depre-
sién. Estas alteraciones preceden mu-
chas veces a la clinica digestiva. Por
otra parte, se ha especulado con el
valor de la dieta sin gluten en sujetos
con autismo. Objetivo. Conocer el per-
fil clinico de la asociacién autismo-en-
fermedad celiaca. Pacientes y méto-
dos. Revisidn retrospectiva de las his-
torias clinicas de 10 pacientes con au-
tismo y enfermedad celiaca. En todos
los pacientes se analizaron: edad, sexo,
desarrollo psicomotor, inicio clinico,
pruebas diagndsticas, tratamiento y
evolucién. En todos los casos se reali-
zaron: analitica general, video-EEG,
TACy RM cerebral, estudio de autoin-
munidad, marcadores de enferme-
dad celiaca y biopsia intestinal. Resul-
tados. Ocho muijeres y dos varones.
Retraso motor e hipotonia en el pri-
mer afio de vida en ocho casos. Se-
miologia autista evidente entre los
12-30 meses (mediana: 18 meses).
Regresion autista en cinco casos. Nin-
gun caso con clinica digestiva previa.
Aspecto distréfico en dos casos. Ferro-
penia previa en siete casos. Anoma-
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Ifas EEG en tres casos. Epilepsia en dos
casos. Marcadores de enfermedad ce-
liaca positivos a titulo alto en todos
los casos, especialmente antitransglu-
taminasa. Atrofia de vellosidades in-
testinales en todos (grave en tres ca-
sos y moderada en siete). Tratamien-
to con dieta sin gluten en todos, con
respuesta conductual llamativa en cua-
tro casos. Conclusiones. Se debe sos-
pechar enfermedad celiaca en nifios
autistas, especialmente si existe regre-
sién autista, retraso motor, hipotonia
o ferropenia.

074.

FRA12A como causa
de retraso mental familiar
C. Gonzélez Alvarez, R. Real Terrén,

E. Lépez Francisco, L. Laranjeira Javier,
M. Gil Maria del Pilar, H. Ahmed Faisal

Hospital de Mérida. Mérida.

Introduccion. Las causas de retraso men-
tal son heterogéneas (prenatales, pe-
rinatales, genéticas o ambientales),
encontrandose sélo en el 40-60% de
los casos la etiologia de éste. FRAT2A
constituye un sitio fragil poco comuin
presente en pacientes con retraso
mental. Describimos dos casos de re-
traso mental familiar asociado a esta
anomalia cromosémica. Casos clini-
cos. Caso 1: nifia de 12 afios, diagnos-
ticada previamente de retraso mental
grave y epilepsia generalizada con cri-
sis febriles plus. Sin antecedentes pre-
natales ni perinatales de interés. En la
exploracién destacan rasgos dismorfi-
cos (epicantus, hendiduras palpebra-
les horizontales, frente amplia, rasgos
toscos y filtrum largo) y escoliosis gra-
ve. Se solicita RM craneal que mues-
tra un pequefio quiste aracnoideo en
fosa la posterior y cariotipo de alta
resolucion que refleja un sitio fragil
fra (12) (g13.1), con un 46% de expre-
sion. Caso 2: nifia de 11 afios (herma-
na de la anterior), que también pre-
senta epilepsia generalizada con crisis
febriles plus, inteligencia limite, esco-
liosis idiopatica y fenotipo similar a su
hermana, por lo que se solicita cario-
tipo de alta resolucién, el cual mues-
tra las mismas alteraciones con un
50% de expresion. RM craneal: nor-
mal. El estudio familiar muestra el mis-
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mo defecto en la madre, con un 20%
de expresion. Cariotipo paterno: nor-
mal. Primo (rama materna): epilep-
sia y retraso mental no filiado. El ana-
lisis de metilacién confirma la presen-
cia de un alelo del gen DIP2B metila-
do en ambas hermanas, pero no en
los padres, lo cual es compatible con
la presencia de un sitio fragil FRA12A.
Pendiente de confirmacién molecular
mediante estudio de expansién de tri-
pletes CGG. Conclusién. Se trata de
un caso infrecuente, similar al sindro-
me X fragil en cuanto al mecanismo
de expansion de repeticiones del tri-
plete CGG y metilacién de la regién del
promotor del gen (en este caso, DIP2B),
y el fenémeno de anticipacién.

075.

Perfil neuropsicoldgico y clinico
de nifios adoptados de paises
del este de Europa con trastornos
del espectro alcohdlico fetal

D. Martin Fernandez-Mayoralas 2,

A. Fernandez Jaén 2, N. Mufioz Jarefio °,
M. Campos Diaz ¢, A. Fernandez
Perrone ?, B. Calleja Pérez*

2 Neuropediatria. Hospital Universitario
Quirdn. Centro de Atencidn a la Diversidad
Educativa. ® Neuropediatria. Hospital
Infanta Leonor. ¢ Centros de Atencién
Psicopedagdgica Psicoaula y Cogniciona.
¢ Pediatria. Atencién Primaria. Centro de
Salud Dr. Cirajas. Madrid.

Introduccion. Existe gran interés so-
bre los trastornos del espectro alcohd-
lico fetal (FASD). El sindrome alcohdli-
co fetal (FAS) representa el sindrome
facial clasico y los trastornos del neu-
rodesarrollo relacionados con el alco-
hol (ARND) no presentan dicho patrén.
Objetivo. Para poder contrastar el co-
ciente intelectual (Cl), trastorno por dé-
ficit de atencion/hiperactividad (TDAH),
trastorno del aprendizaje y su relacién
con otras variables se realiza un estu-
dio en nifios adoptados, previamente
institucionalizados en paises del este
de Europa. Pacientes y métodos. Es-
tudio retrospectivo de nifios mayores
de 6 afios, evaluados por diferentes
motivos de consulta, que cumplian
criterios de FASD. Se realiza diagndsti-
co de TDAH y otros trastornos comér-
bidos de acuerdo con los criterios del

DSM-IV-TR, apoyados por diferentes
escalas y métodos tras una exploracion
fisica y neuropsicolégica que incluye:
WISC-IV (inteligencia), CPT-II (atencién)
y PROLEC (lectura). Resultados. Mues-
tra de 40 nifios, 20 con FAS y 20 con
ARND. El 22,5% mostraban malforma-
ciones extracerebrales. Comorbilidades
no asociadas a TDAH: 72,5%. Media de
meses de institucionalizacion: 29,5 +
15,6. Media de CI: 90,65 + 17,63 (FAS:
85,25 +18,70; ARND: 96,05 +15,07;
p =0,05). Media de razonamiento per-
ceptivo: 88,80 + 17,87 (FAS) y 102,90
+ 14,95 (ARND) (p < 0,07). Retraso
mental: 7,5%. Ausencia de relacién
entre los meses de institucionalizacion
y resto de variables. Conclusiones. El
Cl es normal en casi todos los pacien-
tes con FASD. La memoria de trabajo
estd mas afectada que los otros indi-
ces del WISC-IV. La mayoria presentan
dificultades lectoras y casi todos TDAH.
Los pacientes con FAS tienen un Cl to-
tal y un razonamiento perceptivo mas
bajo que los pacientes con ARND.

076.

Optimizacion del tratamiento
farmacoldgico en el
sindrome de Asperger

D. Natera de Benito, A. Garcia Pérez,

M. Martinez Granero, J. Olivares Ortiz,
C. Notario Mufioz

Pediatria. Hospital Universitario Fundacién
Alcorcén. Alcorcdn, Madrid.

Introduccion. El objetivo del tratamien-
to farmacoldgico en pacientes con sin-
drome de Asperger es que tengan un
funcionamiento lo menos restrictivo
posible y adquieran su pleno poten-
cial. Objetivo. Describir nuestra expe-
riencia en el manejo farmacoldgico de
estos pacientes. Pacientes y métodos.
Estudio descriptivo retrospectivo de los
tratamientos pautados en 40 pacien-
tes con sindrome de Asperger diag-
nosticados en nuestro hospital desde
su apertura en 1998. Resultados. Un
87,5% fueron varones, con una me-
diana de 4 afios y 7 meses en la prime-
ra visita y de 5 afios al diagndstico. El
cociente intelectual medio fue de 91,7.
El principal motivo de consulta en me-
nores de 4 afios fue el retraso del len-
guaje, y en mayores, las alteraciones
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en habilidades sociales, el aislamiento
y las conductas obsesivas o desadap-
tadas. El 60% fueron tratados farma-
colédgicamente en algin momento, prin-
cipalmente con metilfenidato (37,5%)
0 atomoxetina (17,5%). El metilfenida-
to se empled en 15 pacientes: en uno
se retird, en seis se sustituyd por ato-
moxetina y el resto sigue con estimu-
lantes. La atomoxetina sélo se ha sus-
pendido en uno de los siete pacientes
en los que se utilizd. Las principales in-
dicaciones fueron inatencién/hiperac-
tividad. Se emplearon neurolépticos
en el 7,5% de pacientes por trastorno
de conducta, agresividad o tics. Con-
clusiones. Los sintomas mas frecuen-
temente tratados con psicotrdpicos en
pacientes con sindrome de Asperger
son hiperactividad e inatencién, con el
objetivo de mejorar su contacto con
el medio, aumentar su participacion y
disminuir su retraimiento. Son pocos
los casos en los que fue necesario el
uso de neurolépticos o de otras medi-
caciones para comorbilidades psico-
patoldgicas.

077.

Diagnéstico neonatal de
leucoencefalopatia con quistes
subcorticales secundaria

a infeccién congénita por
citomegalovirus

J. Dominguez Carral, J. Garcia Pefias,
R. Arteaga Manjon-Cabeza, S. Arriola

Rodriguez-Cabello, E. Pereira Bezanilla,
S. Vilanova Fernandez

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla.
Santander.

Introduccion. La leucoencefalopatia con
quistes subcorticales sin megalence-
falia es una entidad heterogénea con
evolucidn clinica variable. Actualmen-
te se piensa que la gran mayoria de
los casos se relacionan con infecciones
congénitas por citomegalovirus (CMV).
Caso clinico. Recién nacida con eco-
grafias prenatales alteradas desde la
semana 32, con imagenes quisticas
occipitales. Sin otros factores de ries-
go prenatal ni perinatal. Ecografia ce-
rebral posnatal con quistes en ambos
I6bulos occipitales, astas temporales
y lébulo frontal izquierdo, con leu-
comalacia periventricular inespecifica.

Analitica general: normal. Serologias
de CMV en la madre y el recién naci-
do: positivas para IgG e IgM. PCR de
CMV en sangre, Shell-Vial y cultivo de
CMV en orina: positivos. Liquido cefa-
lorraquideo: citoquimica, tincién de
gram, cultivo y PCR para CMV y virus
de Epstein-Barr: negativos. RM cere-
bral: lesiones quisticas y alteraciones
de sefal de la sustancia blanca peri-
ventricular en la regién temporopa-
rietal bilateral, compatibles con leu-
coencefalopatia con quistes subcorti-
cales. EEG, PEAT y PEV: normales. Se
realizé tratamiento con ganciclovir in-
travenoso durante seis semanas vy,
posteriormente, valganciclovir oral du-
rante seis meses. Leve retraso madu-
rativo global. Desarrollo de hipoacu-
sia neurosensorial. Sin microcefalia ni
deterioro neuroldgico evolutivo. En
ecografias cerebrales de control pre-
sentaba disminucién progresiva de las
areas de leucomalacia y de los quistes
subcorticales, con evidencia de calcifi-
caciones en los nucleos basales. Esta-
bilizacién de las lesiones en la RM ce-
rebral de control. Conclusiones. Es fun-
damental el diagndstico precoz, inclu-
so prenatal, de la infeccién congénita
por CMV con evidencia de leucoence-
falopatia con quistes subcorticales pa-
ra iniciar un tratamiento antiviral es-
pecifico lo mas pronto posible y mini-
mizar las posibles secuelas neuroldgi-
cas y neurosensoriales.

078.

Hipotonia en el periodo neonatal:
12 afos de experiencia
E. Jiménez Gonzalez, A. Garcia Cazorla,

J. Colomer Oferil, A. Nascimento Osorio,
M. Iriondo Sanz, J. Campistol Plana

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. La hipotonia es uno de
los signos mds frecuentes de patolo-
gfa neuroldgica en el neonato. Obje-
tivos. Determinar en un estudio re-
trospectivo a 12 afios la frecuencia re-
lativa de patologias que pueden cur-
sar con hipotonia durante el periodo
neonatal y describir la evolucién neu-
roldgica a los dos afios de sequimien-
to. Pacientes y métodos. Revision sis-
tematica de los recién nacidos hipotd-
nicos sin causa identificable que in-
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gresaron en la Unidad Neonatal del
Hospital Sant Joan de Déu de enero
de 1996 a diciembre de 2008. Se han
recogido antecedentes familiares, da-
tos relacionados con el embarazo y
parto, caracteristicas clinicas y prue-
bas complementarias. Resultados. Se
identificaron 73 recién nacidos hipo-
ténicos, de los cuales 21(28,7%) cum-
plieron los criterios de inclusién. El
81% de estos (n = 17) se clasificaron
como hipotonias centrales, y el 19%
(n = 4), como hipotonias periféricas.
En el primer grupo, el 47% (n = 8)
presentd alteraciones cromosémicas,
el 29,4% (n = 5) enfermedades meta-
bélicas y el 23,5% (n = 4) malforma-
ciones del sistema nervioso central.
Conclusiones. Las causas centrales de
hipotonia siguen siendo las mas pre-
valentes en el periodo neonatal v,
dentro de éstas, las cromosomopa-
tias. Las causas periféricas son menos
frecuentes y de prondstico mas grave.
Los avances en genética molecular
han permitido el diagndstico genético
y molecular de numerosas enferme-
dades neuromusculares. La diversidad
y complejidad de patologias justifica
el abordaje multidisciplinar de estos
recién nacidos.

079.

Estudio europeo de fase 3,
aleatorizado, de dimesilato
de lisdexanfetamina en nifios
y adolescentes con trastorno
por déficit de atencion/
hiperactividad

|. Hernandez Otero ?, C. Soutullo °,
A. Fernandez Jaén ¢, C. Anderson ¢,
A. Lyne ¢, D. Coghill f

2 USMUJ. Hospital Universitario Virgen de
la Victoria-Hospital Maritimo. Torremolinos,
Malaga. ® Unidad de Psiquiatria Infantil y
Adolescente. Departamento de Psiquiatria
y Psicologia Médica. Clinica de la Universidad
de Navarra. Pamplona. ¢ Neuropediatria.
Clinica Quirén. Madrid. ¢ Shire Development
Llc. Wayne, PA, Estados Unidos. ¢ Shire
Pharmaceutical Development Ltd.
Basingstoke, Reino Unido. ' Division of
Neuroscience. Ninewells Hospital. Dundee,
Reino Unido.

Objetivo. Evaluar la eficacia y seguri-
dad del profarmaco estimulante di-
mesilato de lisdexanfetamina (LDX)
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en nifios y adolescentes con trastorno
por déficit de atencién/hiperactividad
(TDAH). Pacientes y métodos. Este es-
tudio de fase 3, aleatorizado (n = 336),
controlado con placebo, de una dosis
diaria optimizada de LDX (30 mg, 50
mg, 70 mg), se realizé en Europa en
nifios y adolescentes (6-17 afios) con
TDAH durante siete semanas. La me-
dida principal de eficacia fue el cam-
bio respecto a la valoracién basal en
la escala ADHD-RS-IV. El grupo de tra-
tamiento de referencia incluyd el me-
tilfenidato oral de liberacién osmética
(MTF OROS, 18 mg, 36 mg, 54 mg).
Las valoraciones de sequridad incluye-
ron los efectos adversos surgidos del
tratamiento y los signos vitales. Re-
sultados. En el punto final, |a diferen-
cia entre LDXy placebo en la media del
cambio (ajustada por minimos cua-
drados) respecto a la puntuacion ba-
sal de la puntuacién total de la ADHD-
RS-IV fue de 18,6 (IC 95% = -21,5a
-15,7; p < 0,001; tamafio del efecto:
1,80). La diferencia entre MTF OROS y
placebo en la media del cambio (ajus-
tada por minimos cuadrados) desde
la puntuacién basal hasta el punto fi-
nal en la puntuacién total de la AD-
HD-RS-IV fue de —13,0 (IC 95% = 15,9
a-10,2; p < 0,001; tamafio del efec-
to: 1,26). Los efectos adversos mas
frecuentes del LDX incluyeron dismi-
nucién del apetito, cefalea e insom-
nio. Conclusion. El LDX fue efectivo y,
en general, bien tolerado en nifios
y adolescentes con TDAH.

080.

Duracion de la accion de
dimesilato de lisdexanfetamina
en nifos y adolescentes con
trastorno por déficit de
atencién/hiperactividad

J. San Sebastian Cabasés ?, F. Mulas ®,
R. Civil ¢, A. Lyne ¢, L. Squires <, D. Coghill ©

2 Unidad de Psiquiatria Infanto-Juvenil.
Hospital Ramén y Cajal. Madrid.

® Neuropediatria. INVANEP. Valencia.
¢Shire Development Lic. Wayne, PA,
Estados Unidos. ¢ Shire Pharmaceutical
Development Ltd. Basingstoke, Reino
Unido. ¢ Division of Neuroscience.
Ninewells Hospital. Dundee, Reino Unido.

Objetivo. Evaluar la duracién de accién

del dimesilato de lisdexanfetamina
(LDX) en los sintomas y conductas del
trastorno por déficit de atencion/hi-
peractividad (TDAH). Pacientes y mé-
todos. Estudio europeo, aleatorizado
(n = 336), controlado con placebo,
con dosis diarias optimizadas de LDX
(30 mg, 50 mg, 70 mg), realizado en
nifios y adolescentes (6-17 afios) con
TDAH. Los sintomas y conductas del
TDAH se evaluaron a las 10:00, 14:00
y 18:00 h tras una dosis por la maha-
na (07:00 h) usando la escala Con-
ners de valoracién por padres reduci-
day revisada (CPRS-R). El grupo de re-
ferencia fue tratado con metilfenida-
to oral de liberacién osmdtica (MTF
OROS). Resultados. En el punto prefi-
jado de analisis, las diferencias entre
tratamiento activo y placebo, en la
media del cambio (ajustada por mini-
mos cuadrados) respecto a las pun-
tuaciones basales en el CPRS-R fue-
ron estadisticamente significativas (p <
0,001) y se mantuvieron durante el
dia para ambos tratamientos, tanto
LDX (10:00 h: =21,5; I1C 95% = -25,8
a —17,1; magnitud del efecto: 1,424.
14:00 h: —22,1; IC 95% = 26,7 a
—17,6; magnitud del efecto: 1,411.
18:00 h: —21,2; IC 95% = —25,8 a
—16,5; magnitud del efecto: 1,300)
como MTF OROS (10:00 h: —15,6; IC
95% = —20,0 a —11,2; magnitud del
efecto: 1,036. 14:00 h: —15,3; IC 95%
=-19,7 a-10,9; magnitud del efecto:
0,976.18:00 h: —15,0; IC 95% =—19,7
a-10,3; magnitud del efecto: 0,922).
Conclusién. Se observd una mejoria
mantenida frente a placebo en los
sintomas y conductas relacionados
con el TDAH durante todo el dia hasta
la noche tras una unica dosis de LDX
administrada por la mafiana.

081.

Utilidad del estudio Aula Nesplora
en la valoracion del TDAH

M. Fernandez Fernandez 2, M. Morillo
Rojas ®, L. Alonso Romero ®
2 Hospital de Valme. ® Instituto Andaluz

de Neurologia Pedidtrica. Hospital Virgen
Macarena. Sevilla.

Introduccion. El trastorno por déficit
de atencidn/hiperactividad (TDAH) es
el principal motivo de consulta en la

mayoria de las unidades de neurope-
diatria de nuestro medio, alcanzando
el 7% de los individuos en edad esco-
lary hasta el 4% de la poblacién adul-
ta. Las dificultades diagndsticas exis-
tentes y las graves repercusiones de
su mal diagndstico o un inadecuado
tratamiento hacen imprescindible el
desarrollo de nuevos procedimientos
que permitan una mejor valoracién
de los pacientes. Los avances en las
nuevas tecnologias derivadas en lain-
formdtica y los videojuegos aportan
cada dia mas posibilidades a la practi-
ca clinica. Pacientes y métodos. Aula
Nesplora es un test avanzado de aten-
cién continuada que incorpora Ultima
tecnologia basada en realidad virtual
y entorno 3D para la recopilacién de
informacién en vivo y objetiva sobre
los sintomas nucleares del TDAH. Pre-
sentamos los datos de los 40 pacien-
tes con TDAH estudiados con Aula
Nesplora. Resultados. Obtenemos un
rango de edad de 6-16 afios (limites
del estudio) y un 65% de varones. El
100% pudo realizar el estudio sin alte-
raciones. El 97% presentd unos resul-
tados compatibles con la existencia
de excesivos niveles de inatencidn, in-
quietud motora o impulsividad, con-
firmando el diagndstico clinico. En el
3% restante pudo confirmarse la exis-
tencia de altas capacidades intelec-
tuales que supusieron un sesgo en la
realizacion del estudio. Asi mismo, los
resultados se correlacionaron de for-
ma directamente proporcional con
los resultados de las escalas de valo-
racién clinica. Conclusion. Aula Nes-
plora es un test de facil cumplimenta-
cién, alto valor predictivo positivo y
fiabilidad para el diagndstico de TDAH.
Tiene una buena correlacién clinica.
Existen algunos grupos de poblacién,
como el de altas capacidades intelec-
tuales, en los que los resultados se
ven afectados por el nivel intelectual
del individuo.
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082.

083.

084.

Estudio de sensibilidad de un
nuevo método diagnéstico
para el TDAH: Aula Nesplora

M. Rufo Campos ?, E. Cueto ®,
Y. Iriarte ¢, M. Rufo Mufioz ¢

2 Neurologia Infantil. Instituto Hispalense de
Pediatria. Sevilla. ® Psicometria. Universidad
de Oviedo. Oviedo. © Neuropsicologia.
Nesplora. ¢ Hospital Nisa. Sevilla.

Introduccion. El trastorno por déficit
de atencién/hiperactividad (TDAH) se
caracteriza por una disminucion de la
capacidad de atencién, aumento de
la actividad motora e impulsividad.
Su diagndstico es eminentemente cli-
nico y no existen estudios de labora-
torio que sirvan para apoyar este
diagndstico en la practica clinica, por
lo que en ocasiones se adolece de
cierta subjetividad. Para subsanar es-
te problema, Nesplora Technology &
Behavior ha desarrollado una herra-
mienta que presenta grandes innova-
ciones en la medicidn del TDAH: Aula
Nesplora. Se trata de un test en reali-
dad virtual que mide atencién, impul-
sividad y actividad motora de una for-
ma totalmente innovadora y ecoldgi-
ca, simulando una clase escolar viva y
organica. Unas gafas 3D dan la sensa-
cién de encontrarse realmente en una
clase escolar: los nifios atienden a los
estimulos en la pizarra, miran los dis-
tractores, interactdan con los compa-
fieros, etc. La prueba es muy atractiva
y se percibe como un juego, lo cual
aumenta la cooperacion del paciente
y reduce al minimo la tasa de aban-
dono. Objetivo. Determinar la capa-
cidad de discriminacién de la herra-
mienta con nifios diagnosticados de
TDAH, frente a un grupo control. Su-
jetos y métodos. Se pasé Aula Nes-
plora a un total de 124 nifios, 62 diag-
nosticados de TDAH y 62 nifios sin
diagnéstico. Resultados. Los resulta-
dos obtenidos muestran que, utili-
zando todas las variables, se obtiene
una clasificacion correcta del 93,5%
de los casos. Conclusiones. A la luz de
los resultados obtenidos podemos
decir que tanto la sensibilidad del test
como su poder diagndstico resultan
excelentes.

Seguimiento evolutivo de

las variables antropométricas
de un grupo de pacientes en
tratamiento con metilfenidato
de liberacion osmética
durante 48 meses

T. Dura Travé, M. Yoldi Petri, S. Aguilera
Albesa, A. Saez de Ibarra Pérez,
M. Ruiz Goikoetxea

Unidad de Neuropediatria. Complejo
Hospitalario de Navarra. Servicio Navarro
de Salud/Osasunbidea. Pamplona.

Objetivo. Realizar un analisis evoluti-
vo de las variables antropométricas
de un grupo de pacientes con trastor-
no por déficit de atencion/hiperactivi-
dad (TDAH) para determinar la reper-
cusion del tratamiento con metilfeni-
dato de liberacién osmdtica (MTF
OROS) durante 48 meses sobre la cur-
va pondoestatural. Pacientes y méto-
dos. Se han revisado retrospectiva-
mente las historias clinicas de 187 pa-
cientes con TDAH en tratamiento con
MTF OROS durante 48 meses. Se re-
gistraron sexo, edad, dosis y pesos y
tallas de los pacientes al diagnéstico
(basal) yalos 6,12,18, 24, 30, 36, 42
y 48 meses de seguimiento. Resulta-
dos. La edad media al diagndstico era
de 8,14 £ 1,60 afios. La dosis de MTF
OROS se incrementd desde 0,89 +
0,21 mg/kg/dia (6 meses) hasta 1,31
+ 0,20 mg/kg/dia (48 meses). A los
30 meses, el déficit ponderal era de
1,43 kg/afo, posteriormente se redu-
cia y a los 48 meses era de 0,22 kg/
ano. Asimismo, a los 30 meses, el dé-
ficit estatural era de 0,91 cm/afio,
posteriormente se reducia y a los 48
meses era de 0,1 cm/afio. Conclusio-
nes. El déficit pondoestatural obser-
vado a corto plazo (30 meses) parece
confirmar la hipétesis del efecto ne-
gativo del MTF sobre el crecimiento.
Por otra parte, la mejoria a medio
plazo (48 meses) de las variables an-
tropométricas parece confirmar la hi-
poétesis del growth rebound. Aunque
estas dos hipdtesis puedan presentar-
se como antagonicas, los datos obte-
nidos sugieren que mas bien resultan
complementarias, siendo preceptiva
la optimizacién nutricional de estos
pacientes.

www.neurologia.com  Rev Neurol 2012; 54 (Supl 3): S67-593

Revision de casos de trastorno
del aprendizaje no verbal

M. Martinez Garcia, M. Martin-Tamayo
Blazquez, N. Ramirez Martinez,

M. Mayordomo Almendros, M. Gonzélez
Castillo, I. Onsurbe Ramirez

Complejo Hospitalario Universitario
de Albacete. Albacete.

Introduccion. El trastorno de aprendi-
zaje no verbal (TANV) se caracteriza
por una disfuncién especifica en ha-
bilidades motoras y visuoespaciales
(orientacidn, dibujo y calculo) y difi-
cultades en relaciones sociales, en pa-
cientes con inteligencia y lenguaje pre-
servados. Presentamos los casos de
TANV de nuestro centro. Pacientes y
métodos. Estudio descriptivo retros-
pectivo de los pacientes diagnostica-
dos de TANV entre junio de 2009 y
enero de 2012. Resultados. Fueron
diagnosticados de TANV 24 pacientes,
de los cuales 17 varones y 7 mujeres,
con una edad media de 8,5 afios (me-
diana: 7 afios). Los motivos de consul-
ta mds frecuentes fueron: trastorno
del aprendizaje en 12 casos, sospecha
de trastorno por déficit de atencién/
hiperactividad (TDAH) en seis, torpeza
motora cuatro y retraso del lenguaje
en dos casos. Clinicamente todos pre-
sentaban dificultades motoras y pro-
blemas en la orientacién espacial. S6-
lo un 16% asociaba alteraciones del
lenguaje y hasta un 50%, alteraciones
en comprension lectora. Problemas
académicos en todos los casos. Todos
tienen interés por otros nifios, con di-
ficultades para las relaciones sociales
un 37,5%, tendencia al aislamiento un
25% y sintomas depresivos un 8%. Tras-
tornos asociados: TDAH en el 50% de
los casos y dislexia en el 8%. Realiza-
do el test de inteligencia WISC-R a 18
pacientes, con una discrepancia > 15
puntos en 12 casos. Se indicé apoyo
psicopedagdgico en todos los casos y
tratamiento médico en los casos de
TDAH. Conclusiones. El TANV es un
trastorno prevalente en pacientes con
dificultades del aprendizaje. Es preciso
un buen diagnéstico e inicio de apoyo
psicopedagdgico precoz para evitar
mal rendimiento académico y proble-
mas emocionales secundarios, ademas

de uso farmacoldgico si asocian comor-
bilidad.

097.

Papel del hierro en el
tratamiento del TDAH

V. Soto, L. Calleja, M. Prados, C.
Castafio, R. Losada, M. Ruiz-Falcé

Neurologia. Hospital Nifio Jesus. Madrid.

Introduccion. La etiologia del trastor-
no por déficit de atencion/hiperactivi-
dad (TDAH) es multifactorial: factores
genéticos, ambientales y bioldgicos
(neurotransmisores). El hierro se ha
sugerido como factor causal, al estar
implicado en el correcto funcionamien-
to del sistema dopaminérgico. La fe-
rropenia es frecuente en pacientes
con TDAH y su correccién puede ser
Gtil en el tratamiento. Objetivo. Anali-
zar el impacto de la ferropenia en la
sintomatologia del TDAH y el posible
beneficio del tratamiento con hierro.
Pacientes y métodos. Estudio prospec-
tivo en nifios recién diagnosticados de
TDAH segun criterios del DSM-IV, cog-
nitivamente normales, no anémicos.
Se usaron escalas especificas (SNAP-IV,
EDAH) y se determind la ferritina séri-
ca. Los pacientes con ferritina < 30
ng/mL recibieron tratamiento con sul-
fato ferroso (4 mg/kg/dia) durante
tres meses cuantificdndose su efecto
posteriormente. Resultados. Se anali-
zaron 60 pacientes, con una edad me-
dia de 9,02 afios (rango: 6-14 afios).
El subtipo inatento fue el mas frecuen-
te (53,3%). El 63,3% presentaron fe-
rropenia, siendo mas frecuente entre
los inatentos (38% frente a 22%; p <
0,02). Diecisiete pacientes completa-
ron el tratamiento con hierro. De los
ocho del subtipo no inatento, en siete
el tratamiento no fue efectivo y en
uno la respuesta fue parcial. De los
nueve del subtipo inatento, el trata-
miento fue eficaz en el control total
de los sintomas en cinco casos, par-
cialmente eficaz en tres e ineficaz en
un Unico paciente. La probabilidad de
obtener respuesta completa tras tra-
tamiento con hierro fue mayor en pa-
cientes con TDAH inatento (p = 0,02).
Conclusidn. El tratamiento con suple-
mentos férricos puede ser una alter-
nativa eficaz en el tratamiento de pa-
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cientes con TDAH y ferropenia, espe-
cialmente en los del subtipo inatento.

Sabado, 2 de junio de 2012
08:00-10:00 h. Sala C3

Miscelanea + cefaleas
y patologia tumoral
(085-096)

085.

Encefalitis autoinmune anti-GAD

E. Cid Paris, B. Millan Bustamante,
G. Arriola Pereda, G. Mateo Martinez,
N. Lépez Andrés, P. Sevilla Ramos

Pediatria. Hospital Universitario
de Guadalajara. Guadalajara.

Introduccion. Se han descrito anticuer-
pos antidcido glutamico decarboxila-
sa (anti-GAD) en pacientes con ence-
falitis limbica. Caso clinico. Nifia de 11
afios que acude a urgencias por un
cuadro de tres dias de evolucién de
cefalea holocraneal con progresiva
somnolencia, bradipsiquia y desorien-
tacion temporoespacial, con vémitos
en las dltimas horas. Antecedentes
personales: epilepsia parcial criptoge-
nética diagnosticada dos afios antes.
EEG inicial: enlentecimiento focal en
la regién temporal derecha. Tratamien-
to con valproato, desapareciendo las
crisis. A su llegada a urgencias se rea-
lizan: hemograma y bioquimica con
PCR normales, téxicos en orina nega-
tivos y TC craneal normal. El liquido
cefalorraquideo (LCR) es normal, por
lo que ingresa con aciclovir intraveno-
so. El EEG muestra estatus eléctrico
con crisis de inicio temporal, por lo
que se aumenta el valproato y se afia-
de levetiracetam intravenoso, norma-
lizdindose el EEG en 48 horas, salvo
enlentecimiento temporal. RM cere-
bral normal. Clinicamente desapare-
cen la cefalea y los vémitos, pero per-
siste alteracién de la memoria inme-
diata y reciente. Se realizan anticuerpos
anti-TPO y antitiroglobulina, resul-
tando muy elevados. Virus neurotro-
pos en LCR negativos, suspendiéndo-
se el aciclovir. Se repite LCR con resul-
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tado de anticuerpos ant- GAD positi-
vos. Se inicia tratamiento con inmu-
noglobulina intravenosa (2 g/kg) y
megabolos de metilprednisolona, con
buena evolucién clinica, descendien-
do también los anticuerpos antitiroi-
deos. Conclusiones. Ante un paciente
que presente cuadro de encefalitis o
epilepsia temporal con datos atipicos
se deben descartar tanto las causas
infecciosas como las autoinmunes, ya
que varia el tratamiento, evolucién y
prondstico del paciente.

086.

Encefalitis antirreceptor de
NMDA: presentacion atipica
en dos nifios de 3 y 5 afos

T. Armangué 2, L. Monlle6 ®, A. Macaya ®,
F. Graus ¢, J. Dalmau ¢, M. del Toro ®

2 Neurologia Peditrica. Hospital Universitari
Vall d’Hebron. Idibaps. ® Neurologia
Pedidtrica. Hospital Universitari Vall
d'Hebron. ¢ Neurologia. Hospital Clinic.
Idibaps. ¢ Icrea. Idibaps. Servicio de
Neurologia. Hospital Clinic. Barcelona.

¢ Department of Neurology. University of
Pennsylvania. Filadelfia, Estados Unidos.

Introduccion. Desde su descripcidn en
2007, la encefalitis antirreceptor de
NMDA tiene un papel cada vez mas
relevante en la edad pedidtrica. Esta
entidad se presenta tipicamente en
mliltiples estadios: comienza con ma-
nifestaciones psiquiatricas que pro-
gresan a catatonia, crisis epilépticas y
discinesias, con frecuente afectacion
autondmica. Describimos dos nifios con
una presentacién atipica. Casos clini-
cos. Caso 1: vardn de 4 afios que con-
sulté por mioclonias en la extremidad
superior izquierda y ataxia. Los estu-
dios microbioldgicos y metabdlicos fue-
ron negativos, y la RM cerebral, nor-
mal. El EEG evidencid signos irritativos
en la region frontocentral. A pesar del
tratamiento con gammaglobulina en-
dovenosa, presenté un empeoramien-
to progresivo con pérdida del habla,
alteracién de la conducta y distonias
generalizadas. El liquido cefalorraqui-
deo confirmd la presencia de anticuer-
pos antirreceptor de NMDA y se des-
carté un tumor asociado. Se inicié me-
tilprednisolona endovenosa y, ante la
falta de mejoria, se afadid rituximab,
con recuperacion completa al afio de

inicio. Caso 2: varén de 3 afios sin an-
tecedentes de interés que comienza
con estado epiléptico afebril. A los cin-
co dias se afiaden alteraciones con-
ductuales, disartria y déficit motor en
el hemicuerpo derecho. Estudios mi-
crobioldgicos y RM cerebral no mos-
traron alteraciones. El EEG evidencié
signos de disfuncién neuronal en la
regién temporocentroparietal izquier-
da. El liquido cefalorraquideo fue po-
sitivo para anticuerpos antirreceptor
de NMDA. El paciente respondid a tra-
tamiento con metilprednisolona. Con-
clusiones. La encefalitis antirreceptor
de NMDA en pediatria se puede pre-
sentar con mayor prevalencia de défi-
cits motores y alteraciones psiquidtri-
cas mas inespecificas. Ante el fracaso de
farmacos inmunosupresores de prime-
ra linea, conviene valorar tratamiento
con rituximab o ciclofosfamida.

087.

Encefalitis antirreceptor de
NMDA pediatrica en Espaia

T. Armangué 2, I. Gabilondo ®,
V. Gonzalez ¢, M. del Toro ¢,
F. Graus ¢, J. Dalmau "

2 Neurologia Pediatrica. Hospital Universitari
Vall d’Hebron. Idibaps. ° Idibaps. ¢ Neurologia
Pediatrica. Hospital Sant Joan de Déu.

¢ Neurologia Pediatrica. Hospital
Universitari Vall d’Hebron. ¢ Neurologia.
Hospital Clinic. Idibaps. " Icrea. Idibaps.
Servicio de Neurologia. Hospital Clinic.
Barcelona. ¢ Department of Neurology.
University of Pennsylvania. Filadelfia,
Estados Unidos.

Introduccion. Recientemente descrita,
la encefalitis antirreceptor de NMDA ha
abierto un nuevo campo en el diag-
nostico y tratamiento de las encefali-
tis en pediatria. Objetivo. Describir las
caracteristicas clinicas y el prondstico
neurolégico a medio plazo de 19 pa-
cientes con encefalitis antirreceptor
de NMDA. Pacientes y métodos. Revi-
sién clinica de los pacientes con ence-
falitis antirreceptor de NMDA cuyo
suero y liquido cefalorraquideo fue-
ron estudiados en nuestro centro du-
rante los dltimos cinco afios. Las se-
cuelas neuroldgicas se evaluaron por
los autores o médicos de los pacien-
tes utilizando la Pediatric Cerebral Per-
formance Category Scale. Resultados.
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Se identificaron 19 pacientes (68% ni-
fias) procedentes de 16 centros espa-
fioles. La edad media fue de 10,5 afos
(rango: 8 meses a 18 afios). Los sinto-
mas psiquidtricos fueron la forma de
presentacion en el 50%, y el resto co-
menzd con sintomas neuroldgicos (cua-
tro con crisis epilépticas, tres con défi-
cit motor focal y dos con disminucién
del nivel de conciencia). Durante su
evolucién, el 100% presentaron alte-
racién del comportamiento, el 90%
movimientos anormales, el 85% crisis
epilépticas y el 62% disautonomia. A
tres pacientes mayores de 14 afios se
les realizé ooferectomia por sospecha
de teratoma, que se confirmé en dos
de ellos. Dieciocho pacientes recibie-
ron tratamiento inmunosupresor. Con
un seguimiento medio de 30 meses,
el 85% se recuperaron completamen-
te o presentaron secuelas leves, el
10% secuelas moderadas-graves, y un
paciente no recibié tratamiento y fa-
llecid. El 19% tenian antecedentes de
encefalitis no filiada. Conclusiones.
Nuestro estudio confirma que la ence-
falitis antirreceptor de NMDA es una
entidad de creciente reconocimiento
en la edad pedidtrica. A pesar de su
gravedad, la mayoria de los pacientes
responden a la inmunoterapia y se re-
cuperan.

088.

Encefalitis anti-NMDA

con espectacular y rapida
respuesta a plasmaféresis

N. Ntfiez Enamorado 2, A. Camacho
Salas ?, C. Cordero Castro ?, R. Simén

de las Heras ?, F. Martinez Sarries °,
B. Martinez Menéndez ®

2 Hospital Universitario 12 de Octubre.
Madrid. ® Hospital de Getafe. Cetafe, Madrid.

Introduccién. La encefalitis anti-NMDA
es una entidad diagnosticada cada
vez con mayor frecuencia en la edad
pedidtrica. Deberia sospecharse en ni-
fios con clinica psiquiatrica, encefalo-
patia, movimientos anormales y crisis
epilépticas. Describimos un caso pe-
didtrico no asociado a tumor que pre-
sentd una respuesta espectacular a la
plasmaféresis. Caso clinico. Nifio de
2,5 afios con un cuadro encefalopati-
co subagudo que se inicié con crisis
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epilépticas seguidas de alteraciones
comportamentales, regresion neuro-
|6gica, movimientos anormales e in-
somnio. El liquido cefalorraquideo fue
normal, la RM craneal mostrd una le-
sion periventricular focal y captacién
leptomeningea difusa, y los EEG reve-
laron una actividad delta de gran am-
plitud intercalada con actividad epi-
leptiforme intercritica generalizada. Se
administré tratamiento empirico con
altas dosis de corticoides e inmunoglo-
bulinas intravenosas, sin respuesta.
Tras demostrarse la positividad de an-
ticuerpos contra el receptor de NMDA
se inicié plasmaféresis, con la que ex-
perimentd una mejoria rapida y es-
pectacular. Tras mds de 18 meses de
seguimiento, sus secuelas se limitan a
leves alteraciones conductuales y del
lenguaje. No ha presentado recaidas
ni precisa tratamiento de mantenimien-
to. Conclusion. La encefalitis anti-NMDA
es una patologia tratable y, ocasio-
nalmente, el primer indicio de una
neoplasia subyacente, aunque en la
infancia los casos paraneoplasicos son
menos frecuentes que en adultos. Su
reconocimiento y tratamiento precoz
es fundamental. El tratamiento de las
formas no paraneoplasicas se basa
en la inmunoterapia: glucocorticoi-
des, inmunoglobulinas intravenosas,
plasmaféresis e inmunosupresores. La
plasmaféresis puede inducir una me-
joria rapida y espectacular.

089.

Etiologia y caracterizacion del
sindrome opercular anterior

o de Foix-Chavany-Marie en la
infancia: revision de 15 pacientes
C. Castafo de la Mota, V. Soto Insuga,
M. Prados Alvarez, A. Pérez Villena,

L. Gonzélez Gutiérrez-Solana, M. Pérez
Jiménez

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid.

Introduccion. El sindrome opercular
anterior (SOA) es una paralisis pseu-
dobulbar cortical (anartria, disfagia,
sialorrea y diplejia facial). La etiologia
mas comun en la infancia son las dis-
plasias corticales perisilvianas, no
siendo infrecuentes otras causas (vas-
culares, epilépticas...). Objetivo. Des-

cribir la etiologfa, clinica y evolucién
de los pacientes diagnosticados de SOA
en nuestro centro. Pacientes y méto-
dos. Estudio retrospectivo de los pa-
cientes pediatricos diagnosticados de
SOA en el Hospital Nifio Jesus entre
1994-2011. Resultados. Se recopilaron
15 pacientes (11 varones). Los sinto-
mas mas importantes fueron proble-
mas de succién, masticacion y deglu-
cién, sialorrea y disartria. La etiologia
fue lesional en 13 (displasia opercular
bilateral secundaria a polimicrogiria).
Aungue en todos estos casos los sin-
tomas iniciales se evidenciaron antes
de los 2 afhos de edad, en el 30% la
media de edad al diagnéstico fue de
7,75 afios (rango: 3-12 afios); previa-
mente habian sido diagnosticados de
retraso en el lenguaje, pardlisis cere-
bral o autismo. En dos casos el SOA
tuvo etiologia epiléptica y el diagnds-
tico se alcanzd a los 2-4 afios tras el
inicio de crisis. Excepto dos, todos pre-
sentaron comorbilidad neuroldgica
asociada: 11 casos de epilepsia (73%),
siete de pardlisis cerebral infantil
(46,7%), siete de retraso psicomotor/
mental (46,7%) y dos de hipoacusia
(13,3%). El principal tratamiento fue
logopédico (56,2%). La evolucién del
cuadro fue progresiva en los primeros
afios de forma generalizada, con ten-
dencia a la estabilizacién posterior.
Conclusiones. No es raro el retraso en
el diagnéstico de los nifios con SOA. El
avance de la neuroimagen ha permi-
tido objetivar el origen lesional de
muchos de ellos. Es fundamental un
diagnastico precoz para un tratamien-
to multidisciplinar dirigido a mejorar
la calidad de vida de estos pacientes.

090.

Corea y alteraciones
neuropsiquiatricas de
presentacion aguda

D. Conejo Moreno, M. Gutiérrez Moreno,
M. Hortigiiela Saeta, J. Merino Arribas,
A. Blanco Barrio, B. Toral Vazquez

Complejo Asistencial Universitario de Burgos.
Burgos.

Introduccion. El corea se caracteriza
por presentar movimientos rapidos,
involuntarios, aleatorios, que afectan
a cualquier parte del cuerpo. Existen
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multiples causas entre las que desta-
can las genéticas, metabdlicas, toxi-
cas, infecciosas-parainfecciosas y au-
toinmunes. Caso clinico. Nifia de 13
afos con un cuadro, de una semana
de evolucién, de ansiedad, labilidad
emocional y movimientos bruscos e
involuntarios en el hemicuerpo iz
quierdo. Entre sus antecedentes des-
tacaba una proteinuria persistente en
tratamiento con enalapril. En la ex-
ploracién fisica destacaban dificulta-
des en la motricidad fina, marcha
errdtica y movimientos coreicos del
hemicuerpo izquierdo. Hemograma y
coagulacién: normal. Aumento de la
velocidad de sedimentacién globular.
Descenso de los factores C3 y C4 del
complemento. Estudio de autoinmu-
nidad con anticuerpos anticardiolipina,
antibetaglicoproteina, antimembrana
basal glomerular y antifosfolipidos:
positivos. Liquido cefalorraquideo: 2 cé-
lulas/mm?. Proteinas y glucosa: nor-
males. PCR a virus neurotropos: ne-
gativa. Bandas oligoclonales, niveles
de IgG, anticuerpos antirreceptor de
NMDA y antiganglios basales: negati-
vos. Biopsia renal: datos de glomeru-
loesclerosis segmentaria y focal. RM:
imagenes milimétricas con captacion
de contraste en sustancia blanca sub-
cortical en convexidad de hemisferios
cerebrales. Se inicié tratamiento con
corticoides, con una progresiva remi-
sion de los sintomas. Actualmente se
encuentra asintomdtica, en tratamien-
to con prednisona, enalapril y 4cido
acetilsalicilico. En la analitica de con-
trol persisten las alteraciones en el es-
tudio de autoinmunidad, lo que con-
firma el diagnéstico de sindrome anti-
fosfolipido. Conclusiones. Las manifes-
taciones neurolégicas mds comunes
del sindrome antifosfolipido son los
accidentes cerebrovasculares; es infre-
cuente en nifios y su presentacién co-
mo corea agudo resulta excepcional.

091.

Glioma de troncoencéfalo

en una nifa con trastorno
de aprendizaje no verbal

J. Dominguez Carral, J. Garcia Pefias,
C. Naharro Ferndndez, E. Pereira

Bezanilla, B. Paya Gonzdlez,
R. Lanza Sainz

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla.
Santander.

Introduccion. El trastorno de aprendi-
zaje no verbal (TANV) se caracteriza
por torpeza motora, pobre organiza-
cién visuoespacial y escasas compe-
tencias sociales. Los gliomas de tron-
co cerebral pueden asociarse con al-
teracién del razonamiento perceptivo
visual y, sobre todo, con anomalias
de las funciones de procesamiento
psicomotor. Se ha descrito una dis-
funcién del cértex prefrontal secunda-
ria a tumores del tronco cerebral, por
alteracién del sistema monoaminér-
gico modulador. Caso clinico. Nifia de
11 afios derivada a consulta por tras-
torno del aprendizaje. Antecedentes
personales: preeclampsia grave. Pre-
maturidad de 32 semanas con peso
al nacer de 1.800 g. Diagnosticada
inicialmente como trastorno por défi-
cit de atencién con impulsividad y tra-
tada con metilfenidato de liberacién
sostenida con respuesta sélo parcial
y, posteriormente, con atomoxetina
por persistencia de impulsividad, con-
ducta oposicionista-desafiante, ansie-
dad y baja autoestima. Exploracidn fi-
sica: atencion dispersa. Conducta opo-
sicionista. Deficiente coordinacién-se-
cuenciacién motriz. Sin signos pirami-
dales, extrapiramidales o cerebelosos,
ni alteracién de pares craneales. Sin
apraxias ni agnosias. Valoracion psi-
cométrica: cociente intelectual verbal
de 112 y motor de 54. Dificultades en
orientacién y estructuracion visuoes-
pacial y trastorno de coordinacién
motriz con disgrafia. RM cerebral: le-
sion bulbar izquierda anterolateral,
con aumento de sefial en secuencias
T,y FLAIR y descenso de sefial en T, y
comportamiento nodular exofitico,
sin realce de contraste ni efecto ex-
pansivo local. Conclusiones. El proto-
colo diagnéstico del TANV debe incluir
pruebas de neuroimagen porque se
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trata de un trastorno con una base or-
ganica importante. Segln estudios
recientes, hasta un 25% de pacientes
con TANV presentan una lesién estruc-
tural cerebral.

092.

Trombosis venosa cerebral
en pacientes oncolégicos en
tratamiento con L-asparaginasa

J. Diaz Diaz ®, N. Nufiez Enamorado °,
A. Martinez de Aragdn ¢, M. Barrios
Lépez?, A. Camacho Salas ?, R. Simén
de las Heras®

2 Neuropediatria. ® Neurorradiologia.
“Hematooncologia. Hospital 12 de Octubre.
Madrid.

Introduccidn. La trombosis venosa ce-
rebral es una complicacién grave se-
cundaria al tratamiento quimioterapi-
co con L-asparaginasa en pacientes con
tumores hematoldgicos. Objetivo. Ana-
lizar los casos de trombosis venosa ce-
rebral en pacientes oncoldgicos en
tratamiento con L-asparaginasa ocu-
rridos en un centro de referencia des-
de 2004 a 2011. Pacientes y méto-
dos. Estudio descriptivo retrospectivo
de pacientes con tumores hematolé-
gicos en tratamiento con L-asparagi-
nasa que presentaron trombosis ve-
nosa cerebral. Resultados. Se recogie-
ron datos de tres pacientes con leuce-
mias linfoblasticas. No hubo diferen-
cias significativas entre la serie Bo T.
La clinica de presentaciéon mas fre-
cuente fue la cefalea con caracteristi-
cas de organicidad. Dos casos presen-
taron crisis epilépticas. En todos se
realizé una prueba de imagen urgen-
te donde se objetivé trombosis del se-
no longitudinal superior e hiperten-
sion intracraneal secundaria a ésta;
en dos de ellos también se visualizé
trombosis de los senos transversos.
En todos los pacientes se instaurd tra-
tamiento con heparina, resolviéndose
la sintomatologia y las lesiones en
controles radiolégicos posteriores. El
estudio de trombofilia hereditaria fue
negativo. Conclusiones. La trombosis
venosa cerebral es una grave compli-
cacion del tratamiento de las leuce-
mias con L-asparaginasa. Una cefalea
durante o tras la administracion de
ésta debe alertar sobre esta patologia
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y realizar una prueba de imagen cere-
bral urgente. Es fundamental un tra-
bajo en equipo entre oncdlogos, neu-
rélogos y neurorradidlogos ya que el
diagndstico y tratamiento precoces me-
joran la morbimortalidad secundaria
a esta patologia.

093.

Variabilidad de expresién
de los tumores de talamo
en el nifio

J. Garcia Pefas @, S. Benito Fernandez ?,
J. Dominguez Carral ?, R. Arteaga
Manjon-Cabeza 2, A. Duat Rodriguez ®,
L. Loépez Marin ®

2 Neuropediatria. Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla. Santander.

® Neuropediatria. Hospital Infantil
Universitario Nifio Jests. Madrid.

Introduccion. Los tumores taldmicos
afectan habitualmente a nifios y adul-
tos jovenes y representan un 2-5% del
total de los tumores cerebrales infan-
tiles. La presentacion clinica, la neuro-
imagen, el tipo de tumor y la evolu-
cién natural son muy heterogéneos y
dificultan establecer un prondstico glo-
bal. Objetivo. Describir la evolucién
natural de los tumores taldmicos pe-
didtricos en nuestro medio. Pacientes
y métodos. Revision retrospectiva de
las historias clinicas de 15 pacientes
menores de 18 afios de edad con tu-
mores taldmicos. En todos los casos
se valoran: edad, sexo, inicio clinico,
semiologia neuroldgica, hallazgos de
neuroimagen, tipo de tumor, trata-
mientos y evolucién. En todos los ca-
s0s se realizaron: TAC craneal, RM ce-
rebral, EEG, PEV y valoracién oftalmo-
|6gica. Resultados. Edad al diagndsti-
co entre 4 meses y 15 afios (mediana:
4,5 afios). Sexo masculino en el 60%.
Inicio subagudo en el 87%. Clinica de
hipertension intracraneal (47%), défi-
cits motores (40%), crisis epilépticas
(27%), trastornos neurocognitivos o
conductuales (33%), movimientos anor-
males (33%), anomalias oculares (27%),
macrocefalia (20%) y retraso psico-
motor (13%). Localizacion unilateral ta-
|dmica (67%), bilateral taldmica (13%),
o talamopeduncular unilateral (20%).
Asociacién con neurofibromatosis ti-
po 1(60%). Deterioro neuroldgico pro-

gresivo (20%). Posibilidad de cirugia
en un 13%. Conclusiones. Los tumores
taldmicos infantiles presentan una
evolucién natural heterogénea de-
pendiendo de la extensién del tumor,
la naturaleza histoldgica y la asocia-
cién o no con neurofibromatosis. Las
formas asociadas con neurofibroma-
tosis tienen un excelente prondstico
global y no necesitan habitualmente
ningun tratamiento. Las formas bila-
terales no asociadas a neurofibroma-
tosis se relacionan con gliomas de al-
to grado agresivos.

094.

Estudio descriptivo en una
muestra de 228 nifios afectos de
cefalea primaria diagnosticados
segin la Clasificacion
Internacional de Cefaleas
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Introduccion. La cefalea primaria es
uno de los principales diagndsticos en
las consultas de neuropediatria. La In-
ternational Classification of Headache
Disorders, second edition (ICHD-Il) pro-
porciond un marco de clasificacion,
aunque se ha criticado por la falta de
especificidad para la edad pedidtrica
de los criterios diagnésticos emplea-
dos. Objetivo. Estudio de las caracte-
risticas clinicas de pacientes afectos
de cefalea primaria, clasificados se-
gun la ICHD-II. Pacientes y métodos.
Estudio retrospectivo de una muestra
de 228 pacientes con cefalea prima-
ria, clasificados segun criterios ICHD-Il.
Resultados. Se clasificé a 63 pacien-
tes (27,6%) como migrafias sin aura,
25 (11,0%) como migrafias con aura,
91 como cefalea tensional episddica
(39,9%) y 23 como cefalea tensional
crénica (10,1%). El inicio de sintomas
ocurrié en un promedio de 8,3 afios
(IC 95% = 7,9-8,6 afos). El 33,3%
eran mujeres. El 62,3% del total mos-
traba antecedentes familiares de ce-
falea primaria. Se realizé neuroimagen
antes o después de la consulta en el

31,6% del total. Se empled profilaxis
farmacolégica en el 8%. Respecto a
los criterios ICHD-II debe remarcarse
la baja sensibilidad y elevada especifi-
cidad de algunos de los diversos crite-
rios para el diagndstico de migrafia
frente al resto de cefaleas primarias:
caracter pulsatil (sensibilidad, 8%; es-
pecificidad, 98,6%), caracter intenso
(sensibilidad, 7,9%; especificidad, 99,3%),
fotofobia (sensibilidad, 30,7%; espe-
cificidad, 97,8%). La presencia de sig-
nos vegetativos puede considerarse de
elevada utilidad (sensibilidad, 62,5%;
especificidad, 95%). Conclusiones. La
cefalea tensional es la mas frecuente
de las cefaleas primarias de nuestro
entorno. Algunos de los criterios diag-
nosticos ICHD-II pueden ser cuestio-
nables en su aplicacién debido a su
baja sensibilidad diagndstica.
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Introduccién. La hipertensién intracra-
neal idiopdtica (HTIC) es un sindrome
caracterizado por la elevacién anor-
mal de la presién intracraneal, en au-
sencia de hidrocefalia o lesién expan-
siva, con liquido cefalorraquideo de
composicién normal y etiologia des-
conocida. Objetivo. Describir las ca-
racteristicas clinicas de una serie de
pacientes con HTIC. Pacientes y méto-
dos. Estudio retrospectivo de 21 pa-
cientes consecutivos diagnosticados
de HTIC en un periodo de cinco afos
(2007-20M). Resultados. Se recogie-
ron 21 casos (13 mujeres y 8 varones),
con edades entre 2 y 14 afios, y edad
media de presentacién de 10,3 afios
(mediana: 11 afios). El signo mas co-
mun fue el edema de papila (20 ca-
s0s). La disminucién de la agudeza vi-
sual fue el sintoma mas frecuente (71%),
sequido de cefalea (66%), diplopia
(28%) y vomitos (28%). En cuatro ca-
sos se encontraron otros sintomas co-
mo ataxia, nistagmo, cervicalgia y acu-
fenos. Presentaban obesidad 11 casos
(52%). Entre los antecedentes perso-
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Comunicaciones orales

nales destacaban dos pacientes con
alteraciones conductuales, dos antiguos
prematuros, un paciente con sindro-
me de Down y uno con sindrome de
Bardet-Biedl. La presidn de apertura
oscilé entre 20 y 60 cmH,0 (media:
33 cmH,0). El tratamiento més em-
pleado fue la acetazolamida (67%),
seguido de topiramato (35%) y cor-
ticoides (18%). Precisaron derivacion
lumboperitoneal tres pacientes (14%).
Conclusion. A pesar de su aparente
benignidad, la HTIC puede tener con-
secuencias graves para el nifio, lle-
gando incluso a la ceguera. Debe sos-
pecharse en caso de edema de papi-
la, disminucién de la agudeza visual o
cefalea refractaria con neuroimagen
normal. El tratamiento precoz, indivi-
dualizado y multidisciplinar minimiza
complicaciones.
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Dificultades diagndsticas de la
gliomatosis cerebral en nifios
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Introduccion. La gliomatosis cerebral
constituye un raro tumor del sistema
nervioso central, de crecimiento difu-
so, infiltrativo y de naturaleza glial.
Los sintomas son inespecificos. Las ca-
racteristicas en RM son hipointensi-
dad en T, e hiperintensidad en T, y
FLAIR. El diagnéstico definitivo requie-
re confirmacién histoldgica. Presenta-
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mos nuestra experiencia basada en
cuatro pacientes con gliomatosis ce-
rebral y sus dificultades diagndsticas.
Casos clinicos. Revision de la clinica,
tratamiento, pruebas de imagen y
evolucién de cuatro pacientes diag-
nosticados de gliomatosis cerebral en
nuestro servicio. La clinica de inicio
fue variable: el caso 1 comenzd con
somnolencia, bradipsiquia y crisis ge-
neralizadas; el caso 2, con crisis par-
ciales complejas de dificil control; el
caso 3, con diplopia y paresia del Ill
par, y el caso 4, con ataxia, lateraliza-
cion cefdlica y bradipsiquia. En cuanto
a la edad de inicio, la mas pequefa
tiene 3 afios, y el mayor, 12 afios. Los
cuatro tuvieron un diagnéstico inicial
de sospecha diferente: dos encefalo-
mielitis agudas diseminadas, uno en-
cefalitis de Rasmussen, y en el restan-

te, otro proceso tumoral A todos ellos
se les realizé mas de una RM cerebral
durante la evolucién; en la primera RM
no se sospechd una gliomatosis en
ninguno. Los cuatro pacientes falle-
cieron. Conclusion. La gliomatosis ce-
rebral se presenta con sintomas neu-
roldgicos progresivos, inespecificos, con
hallazgos en neuroimagen que pue-
den sugerir la enfermedad, pero que
tampoco son especificos. Resulta muy
dificil su sospecha inicial, por lo que
se requiere una confirmacién histolé-
gica para su diagndstico definitivo.
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