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Epilepsia (P1-P19)

P1.

Epilepsia gelastica,

a proposito de un caso

L. Mdrquez de la Plata Alonso @,

M. Ochoa Mulas ?, M. Carretero Garcia ®

2 Neurologia. ® Neurofisiologia. Hospital
de Madrid Norte Sanchinarro. Madrid.

Introduccién. Las crisis caracterizadas
por risa (crisis gelasticas) son frecuen-
temente sintomaticas (generalmente
asociadas a hamartoma hipotalami-
co y por tanto suelen manifestar pu-
bertad precoz), de mal prondstico
por su farmacorresistencia y compli-
cado y tardio diagnéstico; pueden ir
acompafiadas de otros tipos de crisis.
Caso clinico. Nifia de 9 afios, que pre-
senta desde hace un mes episodios
paroxisticos consistentes en risa in-
controlada sin causa aparente, de se-
gundos de duracidn, sin otra clinica
asociada ni pérdida de consciencia.
Los episodios son practicamente a
diario, con predominio en vigilia. An-
tecedentes sin interés. Exploracion
neurolégica normal con estadio Tan-
ner 1. En el estudio polisomnografico
se objetivan 12 episodios, durante la
fase no REM, de dos sequndos de du-
racién, con correlato clinico similar al
descrito en vigilia previamente, que
corresponden a crisis electroclinicas.

En el EEG se registra un episodio criti-
co consistente en disminucién brusca
de voltaje y aumento de ritmo, sequi-
do de ondas delta ritmicas generali-
zadas, y finalmente de enlenteci-
miento difuso. Se realiza RM cerebral
con gadolinio, sin hallazgos. Inicia
tratamiento con oxcarbacepina hasta
dosis de mantenimiento (30 mg/kg/
dia), desapareciendo completamen-
te la clinica y con EEG de vigilia y sue-
fio normal a los tres meses de inicia-
da la medicacién. Conclusion. La epi-
lepsia geldstica se caracteriza por ser
frecuentemente sintomdtica y por su
farmacorresistencia. Hemos presen-
tado el caso clinico de una epilepsia
gelastica criptogénica con buena res-
puesta al tratamiento, pero es nece-
sario el sequimiento puberal de esta
paciente, valorando algin control
posterior de neuroimagen, por su al-
ta asociacién con el hamartoma hi-
potalamico.

P2.

Variante de Hanefeld

del sindrome de Rett:
aportacion de una nueva
mutacion en el gen CDKL5

L. Pérez Gay ?, A. Justicia Grande ®,
J. Eiris Puial ?, E. Gerotina Mora ¢,
J. Armstrong Mordn ¢, M. Castro Gago ®

2 Neuropediatria. ° Pediatria. Hospital
Clinico Universitario de Santiago de
Compostela. Santiago de Compostela.

¢ Genética Molecular. Hospital Sant Joan
de Déu. Barcelona.

Introduccién. Del sindrome de Rett
existen dos formas clinicas, la clasica
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y la atipica; de ésta se han descrito
variantes especificas. Presentamos
una nifia con una mutacién en el gen
CDKL5. Caso clinico. Nifia de 2,5 me-
ses de edad con crisis epilépticas par-
ciales de dificil control. En el EEG se
detecta un foco parietal izquierdo
con generalizacién secundaria. Todas
las exploraciones neurometahdlicas
en sangre, orina y LCR fueron norma-
les, excepto un aumento persistente
del lactato en sangre y LCR. La RM ce-
rebral fue normal. A pesar del trata-
miento antiepiléptico con diferentes
farmacos no se logran controlar las
crisis por completo. A los 7 meses de
edad evoluciona a un sindrome de
West, con ausencia de respuesta a
ACTH, vigabatrina, piridoxina, leveti-
racetam, topiramato, lamotrigina,
clobazam y dexametasona, y evolu-
ciona a partir del afio de edad a una
encefalopatia epiléptica mioclénica
de dificil control. El estudio del gen
MECP2 fue negativo. A partir de los
14 meses aparece un estancamiento
del perimetro craneal, situdndose a
los 21 meses en el P3, y asocia alguna
estereotipia manual. El estudio del
gen CDKL5 detectd en heterocigosis
la mutacién c.594delC, no descrita
previamente. Conclusiones. Esta ob-
servacion representa el 9,1% de to-
das las nifias que hemos diagnostica-
do genéticamente de sindrome de
Rett en los dltimos diez afios. El
90,9% restante presentaba mutacio-
nes en el gen MECP2. Se excluyeron
dos nifias con gen MECP2 normal. El
estudio del gen CDKL5 se debe reali-
zar en las nifias con una epilepsia
precoz e intratable, o bien con espas-
mos infantiles e hipotonia grave.

P3.

Repercusion del acido valproico
y de la carbamacepina sobre
la concentracion sérica de
glucosa, insulina, péptido Cy
leptina: resultados preliminares
C. Gébmez Lado ?, L. Pérez Gay @,

I. Novo Rodriguez ?, J. Rodriguez Garcia ®,
S. Rodriguez Segade °, M. Castro Gago ®

2 Neuropediatria. ° Servicio de Laboratorio
Central. Hospital Clinico Universitario de
Santiago de Compostela. Santiago de
Compostela.

Introduccion. El acido valproico (VPA)
puede inducir alteraciones en las con-
centraciones séricas de insulina y de
leptina, mientras que la carbamacepi-
na (CBZ) no suele alterar estos para-
metros. Objetivo. Conocer la repercu-
sién que ejercen el VPA'y la CBZ sobre
las concentraciones séricas de gluco-
sa, insulina, péptido Cy leptina en ni-
fios epilépticos. Pacientes y métodos.
En 23 nifios y adolescentes tratados
con VPA, y en 15 tratados con CBZ, se
determinaron las concentraciones sé-
ricas de glucosa, insulina, péptido C,
leptina y fdrmacos antiepilépticos. Los
resultados se compararon con el ran-
go de referencia. En los tratados con
VPAy CBZ se calculd el indice de masa
corporal (IMC). Resultados. En ambos
grupos (VPAy CBZ) se observ un des-
censo en las concentraciones de insu-
lina 'y del péptido C. Entre ambos gru-
pos no se observaron diferencias en
los parametros estudiados. Entre los
tratados con VPA con IMC dentro de
la normalidad y los que presentaban
un IMC indicativo de obesidad, la tni-
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ca diferencia fue en estos Ultimos un
aumento estadisticamente significati-
vo en la concentracidn de leptina (p <
0.01), hecho no observado en el tni-
co paciente tratado con CBZ que pre-
sentaba obesidad. Conclusiones. El
tratamiento con VPA o CBZ desciende
la concentracién sérica de insulina y
del péptico C. La leptina estd aumen-
tada en los tratados con VPA que pre-
sentan obesidad.

P4,

Epilepsia piridoxindependiente:
un sindrome con diferentes
etiologias. Experiencia con

un paciente

R. Vidal Sanahuja ¢, M. Fernandez
Mateo ®, E. Codina Sampera®,

M. Gamundi Rodriguez <, I. Ferrer
Lopez ¢, C. Pérez Cerda ¢

2 Unidad de Neuropediatria. ® Pediatria.
¢Unidad de Genética Molecular. Consorci
Sanitari de Terrassa. Terrassa, Barcelona.
4 Centro de Diagndstico de Enfermedades
Moleculares. Universidad Auténoma de
Madrid. Madrid.

Introduccion. En 1954 se descubrié la
efectividad de la piridoxina en algu-
nas convulsiones neonatales o del lac-
tante que resultaban resistentes a los
farmacos antiepilépticos, denomindn-
dose epilepsia piridoxindependiente.
Sin embargo, durante la ltima déca-
da se han descubierto entidades o de-
fectos metabdlicos en los que la piri-
doxina participaba directamente en
el trastorno. El mas frecuente es la de-
ficiencia de antiquitina. Caso clinico.
Varén, sin antecedentes destacables,
que a los 6 meses inici6 espasmos en
flexién diarios. EI EEG mostrd paroxis-
mos focales y generalizados, RM cere-
bral normal y estudio analitico sin
anomalias. Un tratamiento con nitra-
cepam + valproato sédico fue inefec-
tivo, presentando retraso psicomotor.
Con 8 meses se administrd piridoxina
oral (400 mg/dia), cediendo las crisis
y mejorando su desarrollo psicomo-
tor. Con 15 meses, el EEG de vigilia y
suefio era normal. Al reducirle sus pa-
dres la dosis, reaparecieron breves es-
pasmos, pero cedieron al reintrodu-
cirla. Con 2 afios presenta un leve re-
traso en el lenguaje. El estudio meta-
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bélico ha resultado normal, acido al-
fa-aminoadipico (or) y acido pipecdli-
o (s), biomarcadores del defecto de
antiquitina. Conclusiones. La epilep-
sia piridoxindependiente puede de-
berse a déficit nutricional, déficit de
antiquitina (gen ALDH7AT) alélica con
FARS (folinic acid response seizures),
déficit de piridoxin-P-oxidasa, déficit
de fosfatasa alcalina no tejido especi-
fica, hiperfosfatasemia familiar o hi-
perprolinemia tipo 2. Nuestro pacien-
te no presenta alteraciones bioquimi-
cas/clinicas que concuerden con algu-
na de estas entidades y, sin embargo,
muestra una clara dependencia de pi-
ridoxina. Por tanto, existen todavia
otras etiologias aun no conocidas pa-
ra este sindrome.

P5.

Eficacia y seguridad de
la lacosamida en nifios
con epilepsia refractaria
A. Martinez Bermejo, D. Martin

Fernandez-Mayoralas, J. Lara,
G. Lorenzo, R. Simén

Grupo de Trabajo de Lacosamida.
Asociacion de Neuropediatria de Madrid
y Zona Centro. Madrid.

Introduccién. La lacosamida (LCM) es
un antiepiléptico con demostrada efi-
cacia y sequridad en pacientes adul-
tos, existiendo escasas referencias en
pacientes pediatricos. Objetivo. Pre-
sentar la experiencia con LCM como
terapia afiadida en pacientes meno-
res de 16 afios con epilepsia refracta-
ria. Pacientes y métodos. Estudio ob-
servacional, prospectivo y multicéntri-
co de pacientes efectuado por miem-
bros del grupo de Neuropediatria de
Madrid-Centro. La eficacia se determi-
no de acuerdo con la respuesta a los
tres y seis meses. Se obtuvo consenti-
miento informado. Resultados. Mues-
tra de 41 pacientes (24 varones), de
los cuales 31 presentaban una epilep-
sia focal criptogénica/sintomdtica; dos,
sindromes epilépticos relacionados
con infeccién febril; cuatro, sindrome
de Lennox-Gastaut; dos, sindrome de
Dravet; uno, punta-onda continua du-
rante el suefio lento, y uno, sindrome
de Rasmussen. Edad media: 8,1 afios
(rango: 1,4-16 afios). Primera crisis:

3,6 afios (rango: 2 meses a 11 afios).
Tiempo de evolucién de la epilepsia:
4,3 afos (rango: 0,5-13 afios). El nivel
cognitivo fue normal en tres, retraso
leve en 16 y medio-grave en 22. la
dosis promedio inicial de LCM fue de
1,6 mg/kg/dia, y la dosis final, de 6
mg/kg/dia (rango: 3-10 mg/kg/dia).
A los seis meses, nueve pacientes
(21%) estaban libres de crisis, seis pre-
sentaron mejoria de las crisis entre el
50-75%, ocho presentaron empeora-
miento teniendo que retirar la LCM, y
en 15 casos no hubo cambios. Catorce
niflos presentaron efectos adversos
leves y transitorios (irritabilidad, nau-
seas). En los nueve pacientes libres de
crisis, todos con epilepsia focal, la do-
sis media de LCM fue de 5,8 mg/kg/
dia, y el antiepiléptico asociado, leve-
tiracetam o acido valproico. Conclu-
siones. La LCM es efectiva y sequra en
niflos con epilepsia focal refractaria,
especialmente asociada a antiepilép-
ticos inhibidores de canales de sodio.

P6.

crisis ocurrié entre los 12 meses y los 4
afios de edad en seis casos. Tres pa-
cientes presentaron POCS coincidente
con el inicio de su epilepsia. En cuatro
pacientes encontramos patologia pre-
via: encefalopatia hipoxicoisquémica,
hemorragia intraventricular grado IV,
retraso psicomotor, rasgos dismarfi-
cos e hipotiroidismo. La semiologia de
las crisis fue variada: tonicoclénicas
generalizadas, miocldnicas, ausencias
y crisis parciales. Un caso se manifestd
como sindrome de Landau-Kleffner.
Dos casos presentaron alteraciones de
la neuroimagen (leucomalacia peri-
ventricular, quiste aracnoideo). En to-
dos los pacientes se utilizaron corticoi-
des y benzodiacepinas, ademds de
otros antiepilépticos. Sélo un caso pre-
senta desarrollo cognitivo normal. El
resto tiene secuelas cognitivas y del
lenguaje. Conclusién. Nuestra serie
pone de manifiesto que, a pesar del
tratamiento, las secuelas son frecuen-
tes en los nifios con POCS.

P7.

Sindromes con punta-onda
continua durante el suefio
lento. Presentacion de siete
casos

J. Navarro Romero, R. Diaz Conejo,

0. Garcia Campos, N. Crespo Madrid,
C. Montes Gonzalo, A. Verdu Pérez

Complejo Hospitalario de Toledo. Toledo.

Introduccién. Los sindromes con pun-
ta-onda continua durante el suefio
(POCS) incluyen la epilepsia con punta
onda continua durante el suefio lento
y el sindrome de Landau-Kleffner. Cur-
san con epilepsia con crisis parciales o
generalizadas, afectacién neuropsico-
|6gica con regresion global o selectiva
y hallazgos electroencefalograficos ti-
picos con patrén de punta-onda gene-
ralizada durante la mayor parte del
suefio lento. Objetivo. Describir las ca-
racteristicas clinicas en una serie de
casos de POCS. Pacientes y métodos.
Estudio retrospectivo de siete pacien-
tes diagnosticados de POCS en nues-
tro hospital en el periodo 2000-2011.
Resultados. Nuestra serie consta de
tres muijeres y cuatro varones, con un
rango de edad al diagndstico de 1-12
afios (mediana: 3 afios). La primera

Afasia como manifestacion
de epilepsia temporal

P. Nufiez Adsuara, M. Rodriguez
Ramos, S. Salas Garcia, M. Tomas Vila

Hospital Universitario y Politécnico La Fe.
Valencia.

Introduccion. La afasia adquirida es
aquella que aparece cuando el len-
guaje ya se ha establecido, suele ser
no fluyente, con pérdida del lenguaje
espontdneo. Las causas mas frecuen-
tes en nifos son infecciones, trauma-
tismos, lesiones vasculares o tumores
que afectan al hemisferio dominante.
Una causa rara de afasia adquirida en
nifios es la de causa epiléptica. Caso
clinico. Paciente de 7 afios, sin ante-
cedentes de interés, que consulta por
clinica de cinco dias de evolucién con-
sistente en cefalea y afasia de inicio
brusco. La exploracidn fisica, incluida
la neuroldgica, es normal, salvo afa-
sia no fluyente, sin afectar la com-
prensién. Se realiza una tomografia
axial computarizada craneal en la que
se descarta proceso hemorragico y tu-
moral. En la resonancia magnética
cerebral se objetiva una displasia cor-
tical parietotemporal izquierda. En el
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estudio neurofisioldgico en vigilia se
detecta actividad paroxistica critica
focal en el area temporal izquierda,
que rapidamente se generaliza. En el
registro de suefio no se evidencia nin-
guna crisis. Con estos hallazgos se
diagnostica epilepsia temporal con
afasia como manifestacion clinica. Se
inicia tratamiento con valproato y le-
vetiracetam, con mejoria progresiva,
estando libre de crisis actualmente.
Conclusiones. El principal diagndstico
diferencial debe establecerse con el
sindrome de Landau-Kleffner, encefa-
lopatia epiléptica caracterizada por
agnosia auditiva verbal y un trazado
electroencefalogréfico en el que se
observan descargas de puntas y pun-
tas-ondas que se incrementan duran-
te el suefio, ausente en nuestro pa-
ciente, en quien la manifestacion clini-
ca de afasia es secundaria a descargas
epileptiformes focales en vigilia debi-
das ala lesién en el drea temporal.

P8.

Epilepsia en clusters,
presentacion de un caso:
gen PCDH19

M. Lafuente Hidalgo, A. Garcia Ribes,
M. Martinez Gonzalez, N. Olabarrieta
Hoyos

Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccion. La encefalopatia epilép-
tica infantil precoz 9 (OMIM 30088) o
EFMR (epilepsy female restricted with
mental retardation) se produce por
mutaciones en el gen PCDH19 (Xq22.1);
afecta sélo a mujeres y los varones
son portadores asintomdticos por el
fenémeno de interferencia celular.
Presenta un inicio precoz (4-18 me-
ses), con crisis breves (1-5 min) de va-
riada semiologia, asociadas en clus-
ters de varios dias, favorecidas por la
fiebre. Farmacorresistente. Con afec-
tacion cognitiva variable, principal-
mente del lenguaje, y rasgos autistas
u obsesivos. Caso clinico. Nifia de 5
afios. Madre con epilepsia en la infan-
cia y tia paterna con epilepsia. Co-
mienza con epilepsia a los 9 meses de
edad, con infeccidn respiratoria febril;
presenta episodios de desconexion, mi-
rada perdida e hipertonia de 30-60's,
que ceden espontaneamente, norma-

lidad intercritica, pero recurren duran-
te cuatro dias a pesar de la medica-
cién. Nuevo cluster de 48 h a los 18
meses, con crisis de iguales caracteris-
ticas y cuadro febril. Después ha pre-
sentado clusters de 48-72 horas de cri-
sis breves, con normalidad intercri-
tica, que han recurrido cada 4-8 se-
manas a pesar de la medicacién an-
tiepiléptica, favorecidas por fiebre y
procesos intercurrentes. Sélo el cloba-
zam acorta dichos clusters. Sin crisis
fuera de los accesos. Con retraso del
lenguaje. Neuroimdgenes normales,
genes SCNTA y GABGR2 negativos. Gen
PCDH19 con mutacion x.2452C>T en
el exén 3, que genera proteina trun-
cada, no descrita previamente. Pen-
diente de estudio a los padres. Con-
clusiones. La confirmacién genética
permite ofrecer un diagndstico etiol6-
gico, adecuado asesoramiento gené-
tico y evitar estudios complementa-
rios costosos. Se debe considerar el
estudio del gen PCDH19 en mujeres
con crisis febriles precoces o epilepsia
(dentro del primer afio de vida), con/
sin afectacion cognitiva y con/sin his-
toria familiar, cuando las crisis se aso-
cian en racimos, con sensibilidad a la
fiebre y farmacorresistencia.

P9.

interictal: hipoperfusién en la regién
mesial y anterior del I6bulo temporal
izquierdo. PET interictal: hipocapta-
cién en el I6bulo temporal izquierdo y
el giro frontal inferior ipsilateral. Vi-
deo-EEG: crisis de inicio en regiones
anteriores izquierdas, frontotempora-
les, con propagacién a regiones ho-
moénimas contralaterales. Intercritico
en vigilia y suefio, de predominio en
regiones anteriores del hemisferio iz-
quierdo. Monitorizacién con electro-
dos subdurales. Cirugia: lobectomia
temporal anterior mas amigdalecto-
mia subcortical. Evolucién a un afio: li-
bre de crisis (clase | de Engel). Mejoria
del lenguaje expresivo y comprension.
Conclusiones. El nimero de pacientes
con epilepsia de dificil control que se
podria considerar candidato a trata-
miento quirdrgico estd en aumento,
gracias a la combinacién de distintas
técnicas de imagen estructural y fun-
cional que, en muchos casos, sirven de
guia para la monitorizacién con elec-
trodos invasivos. El prondstico en pa-
cientes no lesionales es mejor en epi-
lepsias temporales que en extratem-
porales. En algunas series, el porcen-
taje de pacientes libre de crisis ascien-
de al 60%.

P10.

Cirugia de la epilepsia
temporal no lesional
E. Arce Portillo, M. Lépez Lobato,

B. Blanco Martinez, B. Mufioz Cabello,
M. Madruga Garrido, O. Alonso Mufioz

Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Aproximadamente un
25-30% de los pacientes pueden pre-
sentar una epilepsia farmacorresisten-
te, siendo potenciales candidatos a
tratamiento quirdrgico. La evaluacién
prequirdrgica ha de ser multidiscipli-
nar y tendrd como objetivo la delimi-
tacién de la zona epileptégena. Los
pacientes con RM normal son los mas
complejos de abordar desde el punto
de vista quirlrgico. Caso clinico. Pa-
ciente de 12 afios con crisis de semio-
logia temporal mesial, 5-10/semana.
Refractario a multiples antiepilépticos.
En biterapia con oxcarbacepina y leve-
tiracetam. Se realiza evaluacién pre-
quirdrgica. RM craneal: normal. SPECT
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Tratamiento del estado
epiléptico no convulsivo
M. Garcia Zarzuela, K. Guzman, E.

Fernandez Rodriguez, E. Arce Portillo,
B. Mufioz Cabello, O. Alonso Luengo

Hospital Universitario Virgen del Rocio.
Sevilla.

Introduccion. El estado epiléptico no
convulsivo (EENC) es una condicién
epiléptica de duracién superior a 30
minutos en la que existe una activi-
dad epileptiforme continua o recu-
rrente que es responsable de sinto-
mas clinicos diversos, sin actividad
convulsiva. Se clasifica en: generaliza-
do de ausencia tipica, generalizado
de ausencia atipica, parcial simple y
parcial complejo. El diagndstico se ba-
sa en cambios clinicos, fundamental-
mente del estado mental o nivel de
conciencia y electroencefalograficos.
El tratamiento del EENC es controver-
tido y su objetivo es el cese de los sin-

tomas clinicos y las descargas epilep-
tiformes. Casos clinicos. Presentamos
cuatro casos de EENC de diversa etio-
logia: dos con sindrome de Angel-
man, uno con sindromes de Lennox-
Gastaut y uno con epilepsia parcial
sintomdtica a un trastorno de la mi-
gracién neuronal. En los cuatro pa-
cientes el EENC fue refractario a la pri-
meray segunda linea de tratamiento,
a algunos farmacos de tercera linea e
incluso a la induccién de coma barbi-
tdrico en dos de ellos, respondiendo a
topiramato, levetiracetam, valproico
junto con clobazam y cirugia, respec-
tivamente. Conclusién. En la actuali-
dad no existe evidencia cientifica que
proponga un protocolo de tratamien-
to para el EENC, por lo que las reco-
mendaciones se basan en la expe-
riencia clinica de los distintos profe-
sionales y en estudios con pocos su-
jetos. Seglin nuestra experiencia, la
respuesta a las distintas opciones te-
rapéuticas es variable, debiendo indi-
vidualizarse el tratamiento segin el
tipo de EENC, la etiologia, el estado
general y la respuesta a farmacos en
episodios anteriores. En la mayoria de
los casos el tratamiento es conserva-
dor, pero algunos pacientes pueden
requerir tratamiento agresivo.

P11.

Respuesta a la hormona
adrenocorticotropa del
sindrome de espasmos

de inicio tardio

M. Lépez Garcia ?, |. Marti Carrera @,
J. Espinal Valencia ®, R. Gaztafiaga
Expdsito 2, J. Prats Vifias ©

2 Pediatria. ® Neurologia. Hospital

Universitario Donostia. San Sebastidn.
¢ Pediatria. Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccion. Los espasmos epilépticos
de inicio tardio constituyen una enti-
dad poco frecuente que se caracteriza
por espasmos epilépticos de inicio
después del afo de vida, anomalias
electroencefalograficas diferentes de
la hipsarritmia y regresién cognitiva.
Puede darse tanto en nifios sanos co-
mo con epilepsia previa. Existe escasa
bibliografia acerca de esta patologia y
su respuesta a fadrmacos antiepilépti-
cos. Se presenta un caso de espasmos
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epilépticos de inicio tardio con buena
respuesta a la hormona adrenocorti-
cotropa (ACTH). Caso clinico. Lactante
de 26 meses que presenta espasmos
en flexion de un mes de evolucién.
Desarrollo motor previo normal, con
leve retraso del lenguaje. En el EEG in-
tercritico se objetiva punta-onda fron-
totemporal bilateral de predominio
izquierdo. La RM cerebral es normal.
Se inicia tratamiento con valproato,
al que se ahade levetiracetam y pos-
teriormente topiramato, con escasa
respuesta. Progresivamente se objeti-
va regresion en el lenguaje y la socia-
lizacién. Ante la falta de respuesta, a
los cuatro meses se inicia terapia con
ACTH, con desaparicién de las crisis,
normalizacién del EEG y mejoria de los
trastornos conductuales y lenguaje.
Tras seis meses de evolucién, perma-
nece asintomatico. Persiste un leve re-
traso del lenguaje, con mejoria paula-
tina. Conclusiones. Existen pocas refe-
rencias sobre los espasmos epilépticos
de aparicion tardia. Algunos autores
proponen que se considere una enti-
dad independiente, al ser una encefa-
lopatia epiléptica de caracteristicas cli-
nicas y EEG particulares. Se postula que
el origen radique en malformaciones
del desarrollo cortical en el I6bulo
temporal. A pesar de la escasa biblio-
grafia, el tratamiento habitualmente
utilizado en el sindrome de West pare-
ce tener mejores resultados.

P12.

Sindrome de West: una
revision de nuestra casuistica

M. Salado Reyes, M. Ley Martos

Hospital Universitario Puerta del Mar. Cadiz.

Introduccion. El sindrome de West es
una epilepsia generalizada depen-
diente de la edad con una triada ca-
racteristica: espasmos, hipsarritmia y
estancamiento o retroceso del desa-
rrollo psicomotor. Objetivo. Estable-
cer caracteristicas clinicas y respuesta
al tratamiento en los pacientes de
nuestra drea. Pacientes y métodos.
Revision de los casos de sindrome de
West en nuestro hospital entre los
afios 2009 y 2071. Resultados. Cum-
plian criterios 12 pacientes (ocho ni-
fias y cuatro nifios). Edad media de
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inicio: 6 meses. Antecedentes familia-
res de epilepsia en dos casos. Antece-
dentes personales: tres con sindrome
de Down, uno con meningitis por sin-
drome de Guillain-Barré, uno con es-
clerosis tuberosa, uno con hemorra-
gia parenquimatosa prenatal, uno
con hemimegalencefalia, tres con re-
trasos del desarrollo psicomotor no fi-
liados, uno con metabolopatia y uno
idiopatico. Cinco casos presentaban
epilepsia previa al inicio de los espas-
mos. El tiempo transcurrido desde el
inicio del los espasmos hasta el inicio
del tratamiento fue de 14 dias de me-
dia. Se inicié tratamiento con vigaba-
trina en 11 casos, respondiendo un so-
lo caso. Tras tres semanas de media
con vigabatrina sin respuesta se inicié
tratamiento con hormona adrenocor-
ticotropa (ACTH). De los 10 tratados
con ACTH respondieron nueve. El
tiempo medio desde el inicio a la ob-
tencién de respuesta fue de siete dias.
Un no respondedor precisd cirugia pa-
ra control. Presentaron epilepsia pos-
terior seis casos. Un paciente no se
controld y evoluciond a sindrome de
Lennox-Gastaut. Conclusiones. En nues-
tro estudio presentamos 11 casos de
sindrome de West sintomatico (92%)
y un caso idiopatico (8%). La respues-
ta a vigabatrina fue del 9% frente al
90% de la ACTH, por lo que tendria-
mos que plantear este farmaco como
de primera linea como proponen al-
gunas guias.

P13.

Displasia cortical focal tipo |
y epilepsia refractaria

F. Valera Parraga ?, J. Alvarez-Linera
Prado ®, H. Alarcén Martinez 2,

R. Domingo Jiménez ?, A. Puche Mira ?,
C. Casas Fernandez ®

2 Neuropediatria. Hospital Universitario
Virgen de la Arrixaca. Murcia.

® Radiodiagndstico. Hospital Ruber
Internacional. Madrid.

Introduccion. Las malformaciones del
desarrollo cortical (MDC) constituyen
un amplio grupo de patologias carac-
terizadas por la alteracién en la for-
macion de la corteza cerebral en cual-
quiera de sus fases (proliferacién ce-
lular, migracién neuronal u organiza-

cién cortical). Las manifestaciones cli-
nicas son heterogéneas, siendo la
semiologia clinica mas observada re-
traso psicomotor, déficits motores y
crisis epilépticas. Dentro de las MDC,
las displasias corticales focales (DCF)
comprenden uno de los subgrupos
mas importantes y de especial rele-
vancia en epilepsia infantil, sobre to-
do en casos refractarios a farmacos.
Atendiendo a criterios anatomopato-
|6gicos y de neuroimagen se subdivi-
den en DCF tipo | y tipo Il, siendo las
primeras, pese a ser mas extensas,
mas dificiles de detectar en RM. Caso
clinico. Nifia de 10 meses sin antece-
dentes de interés, que inicia epilepsia
con crisis parciales (versivas a la iz-
quierda) y generalizacion posterior,
predominantemente al despertar y
de alta recurrencia diaria. Exploracién
fisica general: normal. Exploracion neu-
roldgica: sindrome hipoténico gene-
ralizado y retraso psicomotor. Explo-
raciones complementarias: analitica
general, estudio neurometabdlico (san-
gre y orina) y cariotipo, normal. Va-
rios registros EEG seriados normales.
Neuroimagen: RM de 1,5 T, normal, y
RM de 3 T, importante alteracién en
el hemisferio izquierdo con hallazgos
compatibles con DCF tipo | afectando
a la region temporoparietal. Actual-
mente recibe carbamacepina y leveti-
racetam, con control parcial de las cri-
sis. Conclusiones. La neuroimagen con
protocolo de epilepsia es imprescindi-
ble para evaluar al paciente epilépti-
co, sobre todo refractario. Puede ser
necesaria la realizacién de neuroima-
gen con aumento del campo magné-
tico (3 Tfrente a 1,5 T) y pruebas fun-
cionales para detectar MDC, especial-
mente en las DCF tipo I.

P14,

Sindrome de Moebius y epilepsia

V. Granados Prieto, B. Mufioz Cabello,
C. Escabias Merinero, M. Madruga Garrido,
E. Arce Portillo, O. Alonso Luengo

Hospital Universitario Virgen del Rocio.
Sevilla.

Introduccion. El sindrome de Moebius
es una enfermedad congénita carac-
terizada por pardlisis facial y del VI par
craneal. Etiologia variada, estando

implicados factores ambientales y ge-
néticos. La isquemia de los nucleos
del tronco, en zonas vasculares limi-
trofes, se propone como mecanismo
fisiopatoldgico. La mayoria de casos
son esporadicos, aunque hay casos fa-
miliares con un patrén de herencia
heterogéneo. Puede acompafarse de
afectacion de otros pares craneales y
otras deformidades congénitas, retra-
so cognitivo y autismo. La asociacién
con epilepsia no se conoce. Caso clini-
co. Antecedentes familiares: padre
con neurofibromatosis tipo | y madre
con temblor primario familiar. Ante-
cedentes personales: embarazo y par-
to normales. Hipotonia e hipogluce-
mia en periodo neonatal. Pardlisis del
VI 'y VII pares craneales congénitas.
Retraso psicomotor. Primera crisis con-
vulsiva con 7 meses, generalizada to-
nicoclénica. Exploracién fisica: sin ha-
llazgos patoldgicos salvo los referidos.
EEG repetidamente normales, salvo
en una ocasion (signos moderados de
afectacion cerebral en el hemisferio
izquierdo, de posible caracter poscriti-
o). RM craneal, PEAT y PEV: norma-
les. Desde los dos anos de vida, varios
ingresos hospitalarios por crisis gene-
ralizadas y parciales complejas, requi-
riendo tratamiento con dcido valproi-
co y levetiracetam. Conclusiones. El
sindrome de Moebius puede presen-
tarse aislado o asociado a otros sin-
dromes o cuadros polimarformativos.
Se ha propuesto su denominacién co-
mo secuencia malformativa de Moe-
bius. No se conoce su asociacion con
epilepsia, por lo que se desconoce su
evolucién y su etiopatogenia; se pos-
tula que podria depender de la aso-
ciacién con otras enfermedades mas
que del sindrome en si. Serian nece-
sarios estudios en los que se recoja di-
cha asociacion.

P15.

Crisis parciales complejas
en la edad pediatrica
M. Garcia Romero, A. Martinez Bermejo,

B. Huete Hernani, G. Lépez Sobrino,
J. de Souza, M. del Rio

Hospital La Paz. Madrid.

Introduccién. Las crisis parciales com-
plejas en la edad pediatrica se expre-
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san de forma peculiar y diferente al
adulto. Objetivos. Analizar las carac-
teristicas clinicas, etiologia, respues-
ta al tratamiento y patologia asocia-
da de pacientes que han presentado
crisis parciales complejas, asi como
su diagndstico final. Pacientes y mé-
todos. Estudio observacional retros-
pectivo en el que se analizan un total
de 46 pacientes de 0-14 afios que
han tenido, al menos, una crisis par-
cial compleja. Resultados. La mayo-
ria de las crisis ocurrieron en vigilia,
con cesacién de actividad y mirada
perdida. En algunos casos, sensacion
de miedo, automatismos, ruidos gu-
turales y movimientos mioclénicos.
Los episodios fueron prolongados en
nueve casos. Etiolégicamente, el 30%
tenian patologia de base que justifi-
caba las crisis, siendo el resto previa-
mente asintomaticos. Se inicid trata-
miento en 25 pacientes. Nueve fue-
ron farmacorresistentes, probandose
en cuatro de ellos cirugia, corticoides
e inmunoglobulinas y dieta cetogéni-
ca. Dos pacientes sufrieron un grave
deterioro cognitivo. Las alteraciones
electroencefalograficas mas frecuen-
tes fueron las anomalias epileptifor-
mes en areas frontales y temporales.
El diagndstico final fue en 13 casos de
crisis parciales sintomdticas, en cua-
tro de epilepsia del Iébulo temporal
mesial, en cinco de epilepsia del 18-
bulo frontal y en cinco de crisis aso-
ciadas a fiebre. El resto no se englo-
baron dentro de ningun sindrome
epiléptico. Conclusiones. La mayoria
de nuestros pacientes tuvieron crisis
aisladas de corta duracidn. Los pa-
cientes con patologia de base tuvie-
ron mayor alteracién de las pruebas
complementarias y mayor resistencia
al tratamiento.

P16.

Epilepsia ausencia, nivel y
contenido de la conciencia
R. Domingo Jiménez, E. Martinez Salcedo,

H. Alarcén Martinez, A. Puche Mira,
F. Valera Parraga, C. Casas Fernandez

Neuropediatria. Hospital Universitario
Virgen de la Arrixaca. Murcia.

Introduccién. Clasicamente se ha con-
siderado la epilepsia en dos grandes

grupos, dependiendo del fenotipo cli-
nico, las epilepsias generalizadas y las
focales. Estamos en una encrucijada en
la que se revisan los conceptos de la
epilepsia y se rompen estos criterios,
estableciendo dudas sobre la acepta-
cion de esta division clinica, reflexion
que ha generado una critica construc-
tiva sobre estas revisiones conceptua-
les segln la opinién de prestigiosos
epileptdlogos. En los criterios clinicos
empleados para la ubicacion de las
epilepsias generalizadas se ha consi-
derado que la afectacién de la con-
ciencia durante el episodio ictal es una
caracteristica esencial en su diagnésti-
co. En la epilepsia ausencia, como
ejemplo paradigmatico de esta pato-
logia, se ha considerado que el pa-
ciente tiene pérdida de conciencia du-
rante la crisis, reanudando de inme-
diato la actividad que estaba realizan-
do al finalizar la misma, con recupera-
cién completa de su situacién neurol6-
gica. Objetivo. Revisar la afectacion de
la conciencia en la epilepsia ausencia.
Pacientes y métodos. Estudio retros-
pectivo de los pacientes diagnostica-
dos de epilepsia ausencia en los ulti-
mos 10 afios en nuestra Seccion de
Neuropediatria, recogida de datos cli-
nicos a partir de sus historias y video-
teca. Resultados. Presentamos seis ca-
sos de epilepsia ausencia en los que
comprobamos que disminuye el nivel
de conciencia, pero no se anula su
contenido. Conclusiones. Se abre otra
ventana de discusion entre la dicoto-
mia de epilepsia generalizada y focal y
deseamos abrir una discusion en tal
sentido para conocer la experiencia
de otros Servicios de Neuropediatria.

P17.

Encefalopatia epiléptica
catastrdéfica asociada a
infeccion por Mycoplasma
pneumoniae

R. Buenache Espartosa ¢, P. Morillo
Carnero?, A. Pedrera Mazarro ®,

M. Mesenguer ¢, C. Pérez-Caballero
Macarrén ¢, G. Lorenzo Sanz ®

2 Neuropediatria. ® Neurofisiologia.
¢Inmunologia. ¢ UCIP. Hospital Ramén
y Cajal. Madrid.

Introduccion. La infeccién por Myco-
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plasma se relaciona en 1/1.000 casos
con complicaciones neuroldgicas. La
etiopatogenia se basa en mediacién
inmunoldgica, con produccién de au-
toanticuerpos y depdsito de inmuno-
complejos y, menos frecuentemente,
por invasion directa del sistema ner-
vioso central. La epilepsia catastréfica
se ha descrito en un 20% de las ence-
falopatias por Mycoplasma. Caso cli-
nico. Nifia de 4 afios, sana, que ingre-
sa con disminucion del nivel de cons-
ciencia y crisis generalizada tonico-
clénica en el contexto de un cuadro
febril de cuatro dias de evolucién. Ana-
litica normal, salvo proteina C reacti-
va (35,2 mg/L). TAC craneal: normal.
RM cerebral: normal. LCR: biogquimica
normal, elevacién de IgM. Cociente
IgM LCR/suero: elevado. Ingresa con
sospecha de encefalitis con aciclovir y
antibioterapia de amplio espectro.
Microbiologia: todo negativo, inclu-
yendo PCR de virus neurotropos, sal-
vo IgM positiva para M. pneumoniae;
se confirma posteriormente serocon-
version IgG. Durante los primeros
dias. crisis focales y generalizadas con
respuesta parcial a valproico, fenitoi-
nay levetiracetam. A las 72 horas, es-
tado clinico que precisa perfusion de
midazolam y propofol. A partir del
sexto dia presenta estados epilépticos
refractarios y recurrentes electroclini-
cos, por lo que se induce coma barbi-
turico. Se instaura terapia con corti-
coides, inmunoglobulina intravenosa
y plasmaféresis. Mejoria clinica y neu-
rofisiolégica progresiva. Anticuerpos
antineuronales: negativos. Estudio me-
tabdlico: negativo. RM cerebral de
control: atrofia cortical. En tratamien-
to con clobazam, etosuximida, acido
valproico y zonisamida, no ha presen-
tado nuevas crisis. Mejoria clinica len-
ta, rasgos autistas con alteracion psi-
cosocial. Conclusion. El Mycoplasma
puede ser un agente desencadenante
de una encefalopatia epiléptica catas-
tréfica, con posible respuesta favora-
ble al tratamiento inmunomodulador.

P18.

Convulsiones afebriles
asociadas a gastroenteritis
G. Aznar Lain, M. Linder Lucht, N. Lépez

Segura, M. Bonet Alcaina, A. Martinez
Roig, A. Sdnchez Buenavida

Hospital del Mar. Barcelona.

Introduccion. Las convulsiones infan-
tiles asociadas a gastroenteritis (GEA)
se describieron en 1982. Son nifios sa-
nos, que en un contexto de GEA sin al-
teraciones idnicas o bioguimicas que
pudieran justificar convulsion, presen-
tan convulsiones afebriles. Objetivo.
Analizar los casos de convulsiones afe-
briles con gastroenteritis de nuestro
centro para comparar las caracteristi-
cas con las referidas en la bibliografia.
Pacientes y métodos. Estudio retros-
pectivo de historias clinicas de pacien-
tes que han presentado convulsiones
afebriles y gastroenteritis entre enero
de 2007 y diciembre de 2011. Encon-
tramos nueve pacientes (cuatro varo-
nesy cinco muijeres). Analizamos edad,
sexo, caracteristicas de crisis, explora-
ciones realizadas y tratamientos Re-
sultados. Edad de los pacientes: 5-22
meses. Sin antecedentes familiares de
convulsiones febriles ni epilepsia. Las
crisis fueron generalizadas, con una
duracioén inferior a tres minutos. Siete
pacientes presentaron crisis a las 24-
48 h de GEA, sélo un paciente la pre-
sento tras tres dias. Cinco pacientes
presentaron mas de dos crisis. S6lo
un paciente recibié valproato por ha-
ber presentado cluster de cinco crisis.
Electroencefalograma de cinco pacien-
tes: normal. Sequimiento posterior: dos
pacientes repiten el mismo episodio y
otro presenta convulsiones febriles. Nin-
guno desarrolla epilepsia. El paciente
que recibia valproato lo cesé por ma-
la tolerancia. Rotavirus se aislé en tres
pacientes, Salmonella en uno y ente-
rovirus en uno. Conclusiones. El co-
nocimiento de esta entidad evita tra-
tamientos innecesarios y disminuye
exploraciones complementarias. Es una
entidad con buen prondstico y debe
conocerse porque frecuentemente
las convulsiones aparecen en clusters.
A pesar de una mayor prevalencia en
Asia, en los Ultimos tres afos se ha
comunicado en otras dreas.
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P19.

Encefalopatia epiléptica
punta-onda continua
durante el sueiio lento:
nuestra experiencia

B. Felgueroso Juliana,
M. Fernandez Garcia

Hospital Materno Infantil Teresa Herrera.
A Corufia.

Introduccion. La epilepsia punta-onda
continua durante el suefio (POCS) es
un sindrome epiléptico caracterizado
por un trazado EEG con descargas per-
sistentes durante el suefio lento, aso-
ciado o no a crisis clinicas, y acompa-
fiado de una regresion cognitivo-con-
ductual progresiva. Se discute actual-
mente si deben tratarse, indepen-
dientemente de las crisis, y cual seria
el farmaco de eleccién. Casos clinicos.
Caso 1: varén de 5 afos, con antece-
dentes de hipoxia perinatal y crisis
convulsivas al nacimiento controladas
con fenobarbital. Desarrollo motor
adecuado, con alteracién del lengua-
je, socializacién y conducta desde el
inicio. Se identifican paroxismos pun-
ta-onda continua frontotemporales.
El tratamiento antiepiléptico controla
las crisis, pero persisten alteraciones
cognitivo-conductuales. Se inicia tra-
tamiento con inmunoglobulinas in-
travenosas, con remisién del patrén
de POCS y mejoria cognitiva significa-
tiva. Caso 2: varén de 9 afios, con an-
tecedentes de estado convulsivo se-
cundario a trombosis de senos veno-
sos a los 13 dias de vida. Secuelas mo-
toras (tetraparesia izquierda) y retra-
so cognitivo, fundamentalmente del
lenguaje. Crisis epilépticas controla-
das con valproato. Se identifica pa-
trén de POCS. Se asocian clobazam y
ciclo de corticoides, sin mejoria. Se
afiade etosuximida, evidenciando pos-
terior desaparicién del trazado pato-
|6gico y mejoria del lenguaje. Conclu-
siones. Las encefalopatias epilépticas
representan un espectro continuo de
sindromes que deberemos considerar
al evaluar a nifios con sintomas de re-
gresion cognitiva. La pérdida de fun-
ciones corticales cerebrales tiene una
grave repercusion en el neurodesa-
rrollo infantil, por lo que se deberia
plantear un tratamiento precoz en es-
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tos pacientes. Se deben realizar mas
estudios para conocer qué farmacos
podrian mejorar el prondstico a largo
plazo, dada la experiencia publicada.

Viernes, 1de junio de 2012
1'4:00-16:00 h.
Area de Exposicién

Episodios paroxisticos
no epilépticos y patologia
del suefio (P20-P24)

P20.

Nifio de 9 aiios con
hipersomnia diurna
N. Picé Alfonso, M. Teva Galan,

T. Herrero Beltran, G. Ros Cervera,
P. Manzanera Garcia, M. Claver Durdn

Hospital General de Elda. Elda.

Introduccion. La narcolepsia es un tras-
torno neuroldgico caracterizado por
somnolencia excesiva, con episodios
recurrentes de suefio, y en las formas
completas, cataplejia, alucinaciones
hipnagdgicas y pardlisis del suefio. La
incidencia en el adulto es de 4-10/
10.000, siendo desconocida en la in-
fancia. Caso clinico. Nifio de 9 afios
que consulta por hipersomnia diurna
de tres meses de evolucién, asocian-
do en el dltimo mes episodios de pér-
dida de tono al reirse. Escala de som-
nolencia de Epworth: 12. Anteceden-
tes familiares y personales sin interés,
salvo ingreso a los 4 afios en UCIP por
sepsis meningocdcica. Exploracion fi-
sica: normal. Hemograma, biogquimi-
ca, funcion tiroidea y ECG: normales.
Polisomnografia: actividad cerebral
conservada en las distintas fases del
suefio, con grafoelementos caracte-
risticos. No se registran hipopneas ni
apneas. Suefio eficiente: 94%. Test
de latencias mdltiples: se realizan cin-
co siestas de 20 minutos, con un in-
tervalo de tiempo entre ellas de dos
horas. En todas ellas, la latencia me-
dia de inicio de suefio es de 2,5 minu-
tos, con entradas en suefio REM en su
totalidad, siendo la latencia media
de suefio REM de 1,5 minutos. Ante

los hallazgos compatibles con narco-
lepsia con cataplejia, se inicia trata-
miento con metilfenidato de libera-
cién inmediata (10 mg desayuno y
comida) y siestas programadas. Ac-
tualmente asintomdtico y escala de
Epworth: 6. Conclusiones. Se debe
incluir la narcolepsia dentro del diag-
nostico diferencial de las hipersom-
nias en la infancia, dada la buena
respuesta al tratamiento. Es impres-
cindible la confirmacion neurofisiolé-
gica de los periodos cortos de inicio
de suefio REM.

P21.

Distonias en relacion
con vigabatrina
M. Lépez Lobato, E. Arce Portillo,

B. Mufioz Cabello, B. Blanco Martinez,
M. Madruga Garrido, O. Alonso Luengo

Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. La vigabatrina es un ana-
logo estructural del acido y-aminobu-
tirico (GABA) que inhibe irreversible-
mente la enzima GABA-transaminasa,
aumentando los niveles cerebrales de
GABA. Es un farmaco con eficacia de-
mostrada en crisis focales y de prime-
ra eleccién en los espasmos infantiles
secundarios a esclerosis tuberosa. Ca-
so clinico. Paciente de 7 meses que
ingresa por espasmos en flexion de
miembros superiores, objetivandose
en el trazado eléctrico una hipsarrit-
mia. Se instaura tratamiento con vi-
gabatrina (VGB) de inicio, con buena
respuesta clinica a dosis de 200 mg/
kg/dia, pero no eléctrica, siendo ne-
cesaria la introduccién de ACTH y aci-
do valproico. Tras la introduccién de
dicha medicacién, el paciente co-
mienza con deterioro del estado ge-
neral y aparicién de movimientos de
extensién-torsion de brazo izquierdo
sobre plano, realizados en salvas du-
rante largos periodos a lo largo del
dia. Ante la duda de que se trataran
de crisis, se realiza video-EEG de 24
horas, que no muestra correlato elec-
troclinico. Estos cuadros ceden a la re-
tirada de VGB, por lo que fueron cata-
logados como distonias relacionadas
con este antiepiléptico. Conclusiones.
Entre los efectos adversos mas cono-
cidos de la VGB se incluyen la reduc-

cién concéntrica del campo visual,
anomalias en la RM, cuadros psiquia-
tricos y alucinaciones, entre otros.
Con menor frecuencia, se encuentran
los trastornos del movimiento secun-
darios a VGB, como distonias y disci-
nesias. Deberemos evaluar individual-
mente el riesgo-beneficio del trata-
miento con VGB. Si durante el tra-
tamiento aparecen trastornos del
movimiento ha de considerarse una
disminucién de la dosis o la suspen-
sion gradual del tratamiento.

P22.

Narcolepsia infantil: nuestros
primeros dos casos en 21 afios
A. Tello Martin, R. Conchello Monledn,

M. Lépez Campos, J. Pefia Segura,
L. Monge Galindo, J. Lépez Pisén

Unidad de Neuropediatria. Hospital
Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. La narcolepsia es rara
en pediatria. En 2011 identificamos
nuestros dos primeros casos en 21
afos, coincidiendo con otros ocho ca-
sos recientes en Pafs Vasco, Navarra 'y
La Rioja. En ocasiones plantea dificul-
tades diagnésticas al poder confun-
dirse con epilepsia o enfermedades
de la unidad neuromuscular. Se ha
relacionado con la vacuna HIN1. Ca-
sos clinicos. Caso 1: nifio de 4 afios,
adoptado de origen chino. Anestesia
general un mes antes. Consulta por
somnolencia excesiva desde hace dos
semanas, dificultad para despertarse,
5-6 episodios diarios de sacar la len-
gua y alguna caida al suelo. Tropieza
mucho y tiene suefio nocturno frag-
mentado. TAC craneal: normal. Caso 2:
nifa de 7 afios, sin antecedentes de
interés. Desde hace un mes, hiper-
somnia diurna, cambio de cardcter,
pesadillas nocturnas y en ocasiones
se le doblan las rodillas. RM cerebral:
normal. En ambos casos: polisomno-
grafia nocturna, test de latencias mul-
tiples, HLA DQB1*03:02 DQB1*06:02
y escala de Epworth modificada com-
patibles con narcolepsia. No vacuna-
ciones recientes. Se administran cua-
tro tandas de inmunoglobulinas intra-
venosas, con niveles de hipocretina
en LCR indetectables antes y después
del tratamiento. Tratamiento sintoma-

www.neurologia.com  Rev Neurol 2012; 54 (Supl 3): S95-5124



Pésters

tico con metilfenidato y melatonina y
pequenas siestas programadas. En el
caso 1 estamos tratando las cataple-
jias con fluoxetina solucién (no sabe
tragar comprimidos de venlaxafina).
Conclusiones. Nuestros casos no han
planteado dificultades diagndsticas.
Se plantea un componente autoin-
mune y la administracién precoz de
inmunoglobulinas intravenosas pue-
de mejorar la evolucidn, especialmen-
te de las cataplejias. El tratamiento
debe ser individualizado en funcién
de los sintomas (hipersomnia diurna,
cataplejias y trastornos del suefio) y
del horario de aparicién.

P23.

‘No puede ser narcolepsia’

A. Garcia Oguiza, M. Poch Olive,
M. Garijo Ayestaran, M. Zabala Vélez,
M. Lodosa Ayala, A. Olloqui Escalona

Pediatria. Hospital San Pedro. Logrofio.

Introduccion. La narcolepsia es un tras-
torno del suefio de causa desconoci-
da que se caracteriza por hipersomnia
diurna, cataplejia, alucinaciones en la
transicidn vigilia-suefio y paralisis del
suefio; no todos los sintomas han de
estar presentes en su diagnéstico. Co-
mienza entre la primera y segunda
década de la vida. Su incidencia es ba-
ja, aunque quiza infraestimada. Caso
clinico. Paciente de 6 afios que, des-
de mes y medio antes de consultar y
tras sufrir un traumatismo craneoen-
cefalico (TCE) leve, presenta episodios
de suefio subito irrefrenable de 10-30
minutos de tres a cinco veces al dia.
Sin cataplejias aparentes. Se realiza RM
cerebral, polisomnograffa (normales)
y test de latencias multiples compati-
ble con el diagndstico de narcolepsia.
Se explica el diagndstico, se solicita
estudio de HLA y se ofrece tratamien-
to con metilfenidato que la familia re-
chaza hasta el resultado de aquél: si-
guen pensando que es secundario al
TCE y no les parece incapacitante la hi-
persomnia. Resultado HLA-DQB106:02;
DQA1 01:02. Tras el resultado los pa-
dres aceptan la administracién de
metilfenidato y se observa una impor-
tante mejorfa clinica: sélo precisa una
siesta diaria. Reconocen posibles ca-
taplejias faciales previas que han ce-

dido con el tratamiento. No realizado
estudio de hipocretina en LCR. Con-
clusiones El tiempo de diagndstico de
narcolepsia se demora en ocasiones
varios afios, segun la afectacion de
los sintomas iniciales en la vida del
paciente; en nuestro caso se realiza a
los tres meses y su dificultad de ma-
nejo no depende de la propia enfer-
medad hasta la fecha, sino de la apa-
rente benignidad del proceso.

P24.

Sindrome acinético por
retirada de neurolépticos.

A proposito de un caso

M. Correa Vela, C. Escabias Merinero,

R. Rodero Prieto, A. Méndez Santos,
B. Mufioz Cabello, O. Alonso Luengo

Hospital Universitario Virgen del Rocio.
Sevilla.

El sindrome acinético por retirada de
neurolépticos es una entidad poco co-
nocida caracterizada por hipomimia,
disminucién de la movilidad esponta-
nea y rigidez cataténica, que puede
confundirse con empeoramiento de
la enfermedad de base. Dentro del
diagnéstico diferencial se debe incluir
el sindrome neuroléptico maligno,
que suele cursar con hipertermia y au-
mento de la CPK. Presentamos el ca-
so de un paciente en el que la acine-
sia fue inducida por la retirada de
quetiapina. Caso clinico. Varén de 12
afos de edad, con paralisis cerebral
infantil por encefalopatia connatal con
afectacion predominante del area cog-
nitiva conductual y retraso psicomo-
tor. Era capaz de deambular y se co-
municaba por gestos con la familia.
Hace cuatro afios inicié tratamiento
con quetiapina por trastorno genera-
lizado del desarrollo. Desde entonces
ha presentado episodios de disten-
sién abdominal y estrefiimiento de di-
ficil manejo. En el dltimo episodio de
distensién abdominal se retira la que-
tiapina, iniciando un cuadro de decai-
miento y disminucién de la actividad
espontdnea y reactiva progresiva. En
la exploracién destaca escaso parpa-
deo, nula actividad espontanea, rigi-
dez generalizada y catatonia. Las prue-
bas complementarias realizadas son
normales (EEG, RM cerebral, amonio,
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CPK y EAB). Dados los antecedentes,
el diagndstico mds probable parece
un sindrome acinético por retirada
brusca de neurolépticos. Se decide una
actitud expectante, notandose mejo-
ria a la semana del ingreso. Conclu-
siones. Cada vez son mas los pacien-
tes pediatricos tratados con neurolép-
ticos de nueva generacion. El cono-
cimiento del sindrome acinético por
retirada brusca de neurolépticos es
importante para diagnosticarlo y dife-
renciarlo de otras entidades poten-
cialmente graves.

Viernes, 1de junio de 2012
14:00-16:00 h.
Area de Exposicion

Cefaleas y patologia
tumoral (P25-P28)

P25.

Cefalea y parestesias como
forma de presentacion de

una enfermedad celiaca

en la adolescencia

N. Moreno Acero?, N. Ibafiez Gonzalez ?,

A. Rodriguez Balo ®, M. Llorente Romano?,
P. Alonso Lépez ?, C. Temboury Molina ®

? Hospital del Sureste. ® Centro de Salud
Arganda Il. Madrid.

Introduccion. La clinica neuroldgica aso-
ciada a enfermedad celiaca puede
presentarse hasta en el 25% de los ca-
sos, siendo la ataxia y la cefalea su
modo de presentacién mas habitual
en la infancia. Caso clinico. Paciente
adolescente remitida por su pediatra
por dolor y disminucién de la sensibili-
dad en la regidn cubital del brazo de-
recho de dos meses de evolucidn.
Desde entonces presenta también ce-
falea pulsatil, en region parietal dere-
cha, sin nduseas ni vémitos asocia-
dos, pero si con sono y fotofobias. No
aura previa. No refiere antecedente
traumatico previo. Antecedentes per-
sonales: sin interés. Antecedentes fa-
miliares: migrafias en rama materna.
La exploracién fisica es normal, salvo
leve hipoestesia en el territorio cubi-

tal derecho. Se solicita: analitica com-
pleta con iones, perfil férrico y tiroi-
deo, &cido félico y vitamina B, nor-
males; anticuerpos antitransglutami-
nasa, positivos. RM de columna cervi-
cal: normal. EMG: normal. Ante la
positividad de los anticuerpos anti-
transglutaminasa se completa perfil
de celiaquia, que resulta positivo. Se
realiza endoscopia digestiva alta que
muestra en la biopsia realizada un es-
tado Il de la clasificacién de Marsh pa-
ra enfermedad celiaca. Se inicia dieta
de exclusién con gluten, objetivando-
se al mes del inicio la desaparicién de
la clinica periférica y la practica des-
aparicion de los episodios de cefalea.
Se mantiene asintomatica desde ha-
ce mas de nueve meses. Conclusién. La
dificultad para el diagndstico de en-
fermedad celiaca en ausencia de clini-
ca digestiva, asi como su gran espec-
tro clinico, hace sospechar su infra-
diagnostico. En todos los pacientes
con sospecha de afectacion periférica
se hace mandatario descartar dicha
enfermedad, pues la dieta de exclu-
sién mejora la sintomatologia en una
gran mayoria de casos.

P26.

Hipertensidn intracraneal
benigna y estenosis del

seno transverso

M. Martin-Tamayo Blazquez,

I. Onsurbe Ramirez, M. Martinez Garcia,

N. Ramirez Martinez, M. Mayordomo
Almendros, D. Marin Santander

Hospital General Universitario de Albacete.
Albacete.

Introduccion. La hipertensién intra-
craneal idiopatica se define como el
aumento de la presion intracraneal
sin una lesién ocupante de espacio o
hidrocefalia y composicién normal del
liquido cefalorraquideo. Su etiopato-
genia se desconoce, aunque en los ul-
timos afios se ha comunicado el es-
trechamiento de senos transversos en
pacientes con esta entidad. La mayo-
ria de los pacientes presentan resolu-
cién espontanea o tras medidas far-
macoldgicas, habiendo surgido en la
Ultima década la colocacidn, en adul-
tos, de stents en senos venosos como
una posible opcidn terapéutica. Caso
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clinico. Nifia de 9 afios que acude al
Servicio de Urgencias por un episodio
de cefalea diaria de seis dias de evolu-
cién, holocraneal, irradiado a la es-
palda, de predominio matutino, con
vémitos. Ingresada el afio anterior
por episodio de cefalea con papilede-
ma, TAC craneal normal y puncién
lumbar con liquido normotensivo que
resolvié la sintomatologia. Asintoma-
tica desde entonces. En Urgencias
presenta exploracién fisica normal,
salvo papiledema bilateral. Se realiza
hemograma, puncién lumbar (sin au-
mento de presién de liquido cefalo-
rraquideo) y TAC craneal normal. En
la RM se aprecia flujo en el seno trans-
verso izquierdo filiforme, sugestivo de
estenosis/hipoplasia. La cefalea per-
siste tras la puncién lumbar evacua-
doray analgésicos; se inicia de mane-
ra secuencial tratamiento con aceta-
zolamida, furosemida y corticoides,
resolviéndose la sintomatologia tras
la introduccién de este ultimo. Con-
clusiones. La estenosis de los senos
transversos es un hallazgo reciente
descrito en pacientes con hiperten-
sién intracraneal idiopdtica, siendo
adultos la practica totalidad de los pa-
cientes descritos. Actualmente se de-
bate si esta estenosis es primaria o se-
cundaria a la elevacién de la presion
intracraneal. En nuestro caso, el trata-
miento corticoideo fue efectivo para
la resolucidn de la sintomatologia.

P27.

Paralisis facial periférica
como forma de presentacion
de un cordoma de clivus

M. Arce Portillo, L. Hidalgo Garcia,

K. Guzman Laura, M. Madruga Garrido,
B. Mufioz Cabello, O. Alonso Luengo

Hospital Universitario Virgen del Rocio.
Sevilla.

Introduccion. La pardlisis facial perifé-
rica es relativamente frecuente en la
infancia. Dentro de la etiologia, la mas
frecuente es la idiopatica o de Bell,
que representa el 40% de los casos.
No obstante, existen otras causas a
tener en cuenta: congénita, infeccio-
sa-inflamatoria, traumatica, tumoral
y genética. Caso clinico. Paciente de 8
afos que consulta por caida de comi-

$102

sura bucal izquierda y cierre ocular iz-
quierdo incompleto en las dltimas 24
horas. Exploracién neuroldgica: para-
lisis facial periférica izquierda. A las
48 horas, laterocolis izquierdo, mini-
ma paresia del VI par izquierdo, clau-
dicacién en maniobra de Barré. Refle-
jo cutdneo plantar izquierdo extensor.
Marcha con dificultad en tdndem. Da-
da la progresion se realiza TAC cra-
neal y RM, detectandose una lesion
ocupante de espacio en el clivus. Se
realiza biopsia con diagnéstico de cor-
doma y se interviene. Conclusiones.
La paralisis facial periférica en la ma-
yoria de los casos es idiopatica. Sin
embargo, el diagndstico es por exclu-
sién, debiendo hacerse el diagnésti-
co diferencial con otras causas me-
diante la historia clinica y la explora-
cién neuroldgica. En los casos de ins-
tauracion lenta (mas de 48 horas),
progresiva, falta de recuperacién en
seis semanas, afectaciéon de una sola
rama, afectacién de otros pares cra-
neales u otros signos de focalidad
neuroldgica, clinica asociada (otosco-
pia patoldgica, pérdida de audicién,
otalgia, vesiculas en conducto auditi-
vo, edema mastoideo), antecedentes
traumaticos... esta indicada la reali-
zacién de pruebas de neuroimagen
para descartar otras causas. Los cor-
domas son tumores con una inciden-
cia de 0,1/1.000.000 personas/afio,
localizados fundamentalmente en el
sacro (53%), sequido del clivus (35%).
La clinica mas frecuente es la cefalea
y diplopia por afectacién del VI par,
siendo infrecuente la paralisis facial pe-
riférica como forma de presentacion.

P28.

Tumores cerebelosos:

¢ayuda la clinica inicial a
predecir su comportamiento?
M. Mora Bestard 2, M. Cortada Gracia ?,
J. Salinas Sanz®, E. Miravet Fuster ¢,

M. Grimalt Calatayud ¢, G. Picé Fuster ©
2 Pediatria. ® Unidad de Hematooncologia
Pediatrica. ¢ Unidad de Neuropediatria.

Servicio de Pediatria. Hospital Universitario
Son Espases. Palma de Mallorca.

Introduccion. Los tumores cerebelo-
sos tienen una clinica de presentacion
inespecifica conllevando un retraso en

el diagndstico. Conocer los sintomas
de presentacion mas frecuentes puede
ayudar a un diagndstico temprano.
Pacientes y métodos. Estudio retros-
pectivo descriptivo de la clinica neuro-
I6gica y evolucién de los nifios diag-
nosticados de tumores cerebelosos
en los Ultimos 11 afos en nuestro hos-
pital. Resultados. Los tumores cere-
belosos representan el 52% de los tu-
mores cerebrales diagnosticados en
nuestro centro, siendo diez medulo-
blastomas (40%), ocho gliomas (32%),
dos ependimomas (8%) y cinco tumo-
res atipicos (20%). Se recogieron 25
pacientes. La edad media al diagnds-
tico fue de 5,5 afios. El tiempo medio
de evolucién desde los sintomas ini-
ciales hasta el diagnéstico fue de 50
dias, siendo de 12 dias en pacientes
con tumores atipicos. Los motivos de
consulta fueron cefalea (66%), altera-
cién de la marcha (57%), vomitos
(42%), temblores (28%), alteraciones
conductuales (19%) y pérdida de peso
(14%). Los menores de 2 afios presen-
taron una clinica inespecifica. En la
exploracién al ingreso no se aprecia-
ron diferencias entre los tumores ati-
picos y el resto. El tiempo medio de
seguimiento ha sido de cinco afios (5
meses-11afios), apreciandose diferen-
cias en la mortalidad en cuanto al ti-
po de tumor (34% global frente a
80% en los de estirpe atipica). Con-
clusiones. La clinica inicial no ayuda a
predecir el comportamiento poste-
rior. La sintomatologia inicial depen-
de de la edad del paciente. El tiempo
de evolucién entre los sintomas de
inicio y el diagndstico es menor en los
tumores atipicos. La mortalidad en los
tumores atipicos es superior al del
resto de estirpes.

www.neurologia.com

Viernes, 1de junio de 2012
1’4:00-16:00 h.
Area de Exposicion

Enfermedades infecciosas,
postinfecciosas y patologia
desmielinizante del SNC
(P29-P37)

P29.

Encefalitis antirreceptor de NMDA

L. Martin Viota, M. Duque Ferndndez,
S. Lépez Mendoza, C. Solis Reyes,
V. Gémez Rodriguez, N. Alvarez Martin

Hospital Universitario Nuestra Sefiora
de Candelaria. Santa Cruz de Tenerife.

Introduccién. La encefalitis por anti-
cuerpos contra el receptor de NMDA
tiene una prevalencia significativa en
nifios, siendo su presentacion clinica
similar a la de los adultos y desarro-
lldndose como un sindrome caracte-
ristico de evolucién multifasica. En
nifios se manifiesta inicialmente con
alteraciones del comportamiento y
movimientos anormales; son menos
frecuentes en su evolucién las altera-
ciones autondémicas y la hipoventila-
cion, asi como la incidencia de tumo-
res, con respecto a los adultos. Debi-
do a su origen autoinmune, el trata-
miento indicado es inmunosupresor
con corticoides, inmunoglobulinas o
plasmaféresis. Su instauracion precoz
en nifios conlleva un mejor prondsti-
co, asi como la presencia de tumor,
en cuyo caso habria que extirpar. Ca-
so clinico. Nifia de 3 afios que ingresé
recientemente en nuestro hospital
con un cuadro de encefalitis de torpi-
da evolucién, detectdndose anticuer-
pos contra el receptor de NMDA en el
liquido cefalorraquideo. Mejord tras
la instauracion de ciclofosfamida y no
se ha detectado la presencia de tumo-
res. Conclusiones. La encefalitis anti-
rreceptor de NMDA es una enferme-
dad grave pero tratable que afecta a
nifos y adolescentes, estando habi-
tualmente infradiagnosticada. El sin-
drome es altamente predecible, se re-
conoce clinicamente y puede confir-
marse con el hallazgo de los anticuer-
pos contra el receptor de NMDA. Es
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importante su diagnéstico temprano
porque la instauracién de tratamien-
to mejora el prondstico.

P30.

nosupresora con corticoides en fase
aguda y mantenimiento con azatio-
prina o rituximab.

P31.

Neuromielitis ptica de Devic

N. Alvarez Martin, L. Martin Viota,
M. Duque Fernandez, S. Lépez Mendoza,
A. Armas Dominguez, J. Leén Gonzélez

Hospital Universitario Nuestra Sefiora
de Candelaria. Santa Cruz de Tenerife.

Introduccion. La neuromielitis dptica
de Devic es un proceso inflamatorio
desmielinizante e idiopatico del siste-
ma nervioso central caracterizado por
neuritis dptica grave y mielitis trans-
versa, cursando habitualmente con
recaidas. Caso clinico. Varén de 14
afios con cuadro de cuatro dias de do-
lor abdominal y vémitos. Anteceden-
tes personales: dos episodios de mie-
litis aguda a los 4 afios de edad, con
paresia espastica de miembros infe-
riores como secuela. Progresa hacia
debilidad de miembros inferiores y
posteriormente superiores, con au-
sencia de reflejos; inicia dificultad res-
piratoria y vision borrosa con dismi-
nucién del nivel conciencia, llegando
a precisar intubacién y conexion a
ventilacién mecanica. Se inicia trata-
miento con inmunoglobulinas y corti-
coides. La RM de columna mostré
afectacion extensa y difusa de la mé-
dula cervical, dorsal y en menor gra-
do lumbar, sugiriendo un proceso
desmielinizante. Los PEV presentaban
latencias retrasadas, cumpliendo los
criterios actuales, revisados en 2006,
para el diagndstico de neuromielitis
6ptica. Conclusiones. Actualmente la
neuromielitis dptica se considera una
enfermedad autoinmune e inmuno-
mediada diferente a la esclerosis ml-
tiple. Se han implicado anticuerpos
anti-AQP4 en la génesis de la enfer-
medad, siendo positivos en el 60-90%
de los casos. Los ataques de neuritis
Optica suelen preceder a la mielitis,
siendo la presentacién de ambos epi-
sodios secuencial y no simultdnea,
pudiendo ser monofasica en menos
del 30% de los casos. El intervalo en-
tre la presencia de mielitis y neuritis
pueden ser desde meses a afios. El
tratamiento se basa en terapia inmu-

Hemicerebelitis aguda.

Una causa infrecuente de
ataxia aguda en la infancia

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

Gutiérrez, L. de la Rubia Ferndndez,
E. Marco de Lucas

Hospital Universitario Marqués
de Valdecilla. Santander.

Introduccion. La cerebelitis aguda es
una de las causas mas frecuentes de
disfuncién cerebelar adquirida en la
infancia, cursando generalmente co-
mo sindrome cerebeloso global simé-
trico. Sin embargo, existen formas
unilaterales (hemicerebelitis), muy in-
frecuentes y con evolucién clinica va-
riable. Caso clinico. Nifio de 3 afios
que presenta inestabilidad de la mar-
cha en el contexto de un cuadro fe-
bril. Dos semanas antes habia presen-
tado exantema variceloso. Explora-
cion fisica inicial: leve ataxia de tron-
co y marcada ataxia de la marcha. A
las 48 horas de evolucién desaparece
espontdneamente la ataxia de tron-
co, persistiendo ataxia marcada de la
marcha y apareciendo dismetria del
brazo izquierdo con llamativo temblor
intencional. Analitica general, autoin-
munidad y serologias: normales. Li-
quido cefalorraquideo: citoquimica,
cultivo, PCR de enterovirus y virus her-
pes simple, negativos. No se observan
bandas oligoclonales. EEG, PEAT y
PEV: normales. TAC craneal sin con-
traste: normal. RM cerebral: altera-
cion de sefial hipointensa en T, e hi-
perintensa en T, y FLAIR en la sustan-
cia gris del hemisferio cerebeloso y
vermis izquierdos, con borramiento
de surcos, sin realce con contraste ni
restriccién en difusién. Ante la sospe-
cha de hemicerebelitis, se pauta me-
gadosis de metilprednisolona y gam-
maglobulina intravenosa durante cin-
co dias y, posteriormente, dosis de-
crecientes de prednisona oral. Nor-
malizacién clinica y de neuroimagen
tras seis meses de seguimiento, sin
recurrencias evolutivas. Conclusiones.
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La hemicerebelitis aguda es un cua-
dro excepcional, con un patrén de
neuroimagen que puede plantear
diagndstico diferencial con tumores
de cerebelo y con la displasia cerebe-
losa de Lhermitte-Duclos. Su evolucién
natural es habitualmente benigna,
con buena respuesta a corticoides,
aunque existen formas malignas po-
tencialmente letales.

P32.

Encefalomielitis desmielinizante
hemorrdgica subaguda
I. Alonso Pérez, C. Ledro Carabafio,

. Juguera Rodriguez, A. Campo Barasoain,
R. Risquete Garcia, D. Lluch Fernandez

Hospital Virgen Macarena. Sevilla.

Objetivo. Presentar un caso peculiar
de encefalomielitis desmielinizante.
Caso clinico. Nifia de 6 afios con cam-
bios de caracter, cefaleas y torpeza
motriz de dos meses de evolucidn. La
aparicion de desorientacién y ataxia
motiva su ingreso. Antecedente de
vacuna antigripal 15 dias antes de la
clinica. Exploracidn: lentitud para con-
testar, ataxia, reflejos osteotendino-
505 vivos. RM cerebral: en FLAIR/T, hi-
perintensidades no captadoras de con-
traste en corteza, zonas subcorticales,
sustancia gris de nucleos caudados
lenticulares, subtalamicas y mesencé-
falo, sin afectacién del tronco ni del
cerebelo. Bioquimica, PCR para her-
pes simple, cultivo bacteriano, ban-
das oligoclonales del liquido cefalo-
rraquideo, serologia a herpes, Myco-
plasma, toxoplasma, virus de inmu-
nodeficiencia humana, gripe A, Borre-
lia, varicela, parvovirus y sindromes
mononucledsicos: negativos. EEG: len-
tificacion generalizada. Se inicia trata-
miento con metilprednisolona (30 mg/
kg/dia) y gammaglobulina (dosis tni-
ca de 2 mg/kg). Evolucién clinica ini-
cial favorable, pero a los 10 dias se
produce un deterioro neuroldgico
agudo con Glasgow de 9/15 y crisis di-
sautonémicas. En una segunda RM
aumentan las imagenes desmielini-
zantes y aparecen en la médula. Tras
siete sesiones de plasmaféresis man-
tiene un Glasgow de 13/15 y una nue-
va RM cerebral constata el empeora-
miento de las lesiones hiperintensas

de la sustancia blanca intracraneales
y medulares, con nuevas lesiones hi-
pointensas de pequefio tamafio en
eco gradiente por las zonas afecta-
das, que traducen infinidad de focos
hemorragicos. Conclusiones. Estamos
ante una encefalomielitis desmielini-
zante hemorragica donde el tnico an-
tecedente conocido es la vacuna anti-
gripal. Destaca la clinica subaguda du-
rante dos meses con empeoramiento
brusco, y la mejoria inicial con las pri-
meras medidas de tratamiento y re-
caida después de 10 dias de trata-
miento sin respuesta a la plasmafére-
sis, con presencia de vasculitis cere-
bral tardia.

P33.

Crisis convulsiva de causa
infecciosa parasitaria

A. Campo Barasoain ?, . Alonso Rueda ®,
P. Terol Barrero °, M. Lluch Fernandez

2 Neuropediatria. ° Infectologia Pedidtrica.
Hospital Universitario Virgen Macarena.
Sevilla.

Introduccion. La neurocisticercosis es
una patologia infrecuente en nuestro
medio, pero su prevalencia ha au-
mentado en los Ultimos afios por la
inmigracién, debiéndose tener en
cuenta como posibilidad diagndstica
en ese grupo poblacional. Caso clini-
co. Nifio de 19 meses que consulta
por episodio de desconexién del me-
dio, con desviacién de la mirada con-
jugada y de la comisura bucal hacia la
derecha, con clonias de los cuatro
miembros de varios minutos de dura-
cién. Antecedentes familiares: madre
de origen boliviano y padre peruano,
siendo éste el principal cuidador del
nifo. Antecedentes personales sin in-
terés. No salida al extranjero ni inges-
ta de carne porcina. Pruebas comple-
mentarias: bioquimica y cultivo de li-
quido cefalorraquideo y EEG basal
normales. RM cerebral: dos lesiones
focales en el I6bulo frontal izquierdo y
temporal derecho, con realce anulary
centro sugestivo de contenido liquido
necrético. Diagnéstico diferencial: cis-
ticercosis y otros parasitos, tuberculo-
sis, micosis, acceso bacteriano. Sero-
logia a Tenia solium: positiva. Estudio
de extension: RM medular y fondo de
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ojo normales. Serologia a T. solium en
los progenitores: positiva en el padre
y negativa en la madre. Pardsitos en
heces negativos en ambos. Valoran-
do criterios epidemioldgicos, clinicos,
radioldgicos y seroldgicos, se realiza
el diagndstico de neurocisticercosis.
Se instaura tratamiento con albenda-
zol, corticoides y oxcarbacepina. con
buena evolucién clinica y radiolégica
después de dos afios de sequimiento.
Conclusiones. El aumento de la inmi-
gracién en nuestro medio obliga a des-
cartar las infecciones parasitarias del
sistema nervioso central como causa
de convulsiones. El tratamiento debe
ser individualizado, teniendo en cuen-
ta el nimero, la localizacién de las le-
siones y sus caracteristicas evolutivas.

P34.

Una encefalitis aguda
diseminada para psiquiatria
E. Lodosa Ayala, E. de Miguel Esteban,

A. Sequra Serrano, A. Garcia Oguiza,
I. Sdenz Moreno, M. Poch Olive

Hospital San Pedro. Logrofio.

Introduccién. La encefalitis aguda di-
seminada (EMAD) es una enfermedad
inflamatoria desmielinizante autoin-
mune que suele aparecer después de
infecciones o vacunaciones. Caso clini-
co. Mujer de 13 afios, diagnosticada
de epilepsia a los 7 afios, sin trata-
miento desde seis meses antes, que
presenta cuatro ingresos en un mes
por crisis. Se inicia tratamiento con le-
vetiracetam. En cada ingreso presenta
nuevos sintomas fluctuantes: temblo-
res de extremidades, parestesias sin
correlato EEG (sospecha de pseudo-
crisis), cefalea, imposibilidad subjetiva
de deambulacién y gran componente
ansioso con labilidad emocional. La
sospecha de cuadro somatomorfo
asociado por la clinica abigarrada, sin
correspondencia con cuadro semiold-
gico, asi como las pruebas comple-
mentarias anodinas y una RM cere-
bral informada como normal, despis-
tan del origen organico. Se comenta
el caso con psiquiatria, orientando a
trastorno de la esfera emocional. Se
inician terapias cognitivo-conductua-
les. Presenta un empeoramiento del
estado general, con bradipsiquia y di-
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plopia. Se profundiza en posibilidades
diagndsticas de encefalopatia subagu-
da. Los EEG muestran actividad de fon-
do enlentecida y descargas focales. Se
realiza puncién lumbar con resultado
inespecifico. Se repite RM que mues-
tra hiperintensidades (T,) en la sustan-
cia blanca supra e infratentorial bilate-
rales, con afectacién de los nicleos de
la base. Ante la sospecha de EMAD se
inician corticoides en dosis altas, con
mejoria clinica. Evolucién a los dos
meses: asintomatica (habito Cushing),
RM y EEG normales. Mantiene trata-
miento con levetiracetam. Conclusio-
nes. El diagnéstico de EMAD puede
ser complejo en las primeras fases de
la enfermedad. En nuestro caso, las
pseudocrisis hacian pensar en epilep-
sia con cuadro somatomorfo. Debe
considerarse en casos de encefalopa-
tia aguda/subaguda con alteraciones
psiquiatricas.

P35.

Neuromielitis o sindrome

de Devic como forma de
presentacion de infeccion
por Chlamydia pneumoniae
E. Garcia Jiménez, C. Sierra Cdrcoles,
M. Simonet Lara, R. Parrilla Mufioz,

E. Villanueva Martinez, J. de la Cruz
Moreno

Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccién. La neuromielitis dptica o
sindrome de Devic es una enfermedad
inflamatoria, desmielinizante, auto-
inmune del sistema nervioso central
(SNC), caracterizada por afectacion me-
dulary del nervio dptico, con desenca-
denantes multiples: enfermedades
reumatoldgicas, infecciones y en mu-
chos casos idiopatica. Chlamydia pneu-
moniae se ha visto envuelta en la pa-
togénesis de diversas enfermedades
del SNC. A continuacion se describe un
caso de sindrome de Devic en una pa-
ciente con infeccién por C. pneumo-
nige. Caso clinico. Nifia de 6 afios con
pérdida de visién y dolor con los movi-
mientos oculares desde hace tres dias.
Estudio oftalmoldgico: edema de pa-
pila bilateral con agudeza visual bino-
cular de 0,05. Se aprecia también he-
miparesia izquierda, acentuada en la
extremidad superior. Antecedentes per-

sonales: catarro de las vias altas dos
semanas antes. Pruebas complemen-
tarias: hemograma, coagulacion, bio-
quimica con PCR, estudios metabdli-
cos e inmunolégicos, normales. Sero-
logia de C. pneumoniae: positiva, se-
roconversion. Bioquimica de LCR: nor-
mal. RM cerebral normal y medular:
lesién en C3. PEV: neuropatia éptica
bilateral desmielinizante. Con sospe-
cha de sindrome de Devic se inician
corticoides y rehabilitacién, mejoran-
do progresivamente la sintomatolo-
gia. Actualmente asintomdtica. Con-
clusiones. Cabe destacar el diagnésti-
co de una patologia poco frecuente
en la infancia como es el sindrome de
Devic. Las lesiones del sindrome de De-
vic son reversibles, aunque pueden
presentar recurrencia, por lo que se
debera realizar un sequimiento estre-
cho durante un tiempo. Clasicamen-
te se ha relacionado con esclerosis
mdltiple, pero se ha visto que presen-
tan importantes diferencias inmuno-
patoldgicas, clinicas, prondsticas y de
respuesta al tratamiento. Se recomien-
da incluir la C. pneumoniae en el es-
tudio diagndstico en pacientes con
sindrome de Devic y otras enferme-
dades inflamatorias del SNC.

P36.

Variante craneal del
sindrome de Guillain-Barré
M. Vazquez Lépez, C. Calvifio Costas,

C. AlImuifia Simén, J. Gonzalez Gdmez,
M. Lépez Gonzalez, J. Ferndndez Iglesias

Hospital Universitario Lucus Augusti. Lugo.

Introduccion. El sindrome de Guillain-
Barré (SGB) se define como una poli-
rradiculoneuritis aguda con debilidad
simétrica y ascendente, con pérdida
de reflejos osteotendinosos. Existe di-
sociacién albuminocitolégica en el li-
quido cefalorraquideo. Esta definicién
clasica no explica la totalidad de for-
mas clinicas del SGB, de ahi la exis-
tencia de variantes que debemos co-
nocer. Caso clinico. Nifio de 6 afios
sin antecedentes de interés que con-
sulta por cefalea. En las Ultimas 24
horas presenta dolor en cuello y cabe-
za de caracter paroxistico, de corta
duracién, lacinante, acompafiado de
voz nasal con imposibilidad para tra-

gar solidos y algias generalizadas sin
fiebre. En la exploracién se aprecia ri-
gidez de nuca, signos meningeos po-
sitivos, Lasseqgue positivo a 30°, mar-
chainsequra sin pérdida de fuerza, re-
flejos osteotendinosos normales y
afectacion del IX y X pares craneales.
La TAC craneal y la puncién lumbar
son normales. Durante su ingreso
persisten los episodios de dolor laci-
nante asociados a fenémenos vege-
tativos como enrojecimiento facial,
hipersudoracion, y a oscilaciones en
la tension arterial e hipersalivacion. A
los ocho dias del ingreso se aprecia
mejoria de su sintomatologia bulbar
con pérdida de fuerza en extremida-
des inferiores y arreflexia, realizando-
se una nueva puncién lumbary un es-
tudio electroneuromiografico que con-
firman disociacién albuminocitoldgi-
ca y desmielinizacién, respectivamen-
te, y se establece el diagndstico de
SGB variante neuropatia craneal mul-
tiple. Conclusion. El SGB es la causa
mas frecuente de paralisis neuromus-
cular aguda, pero en ocasiones su
modo de presentacién se aleja bas-
tante de su definicién cldsica, por lo
que han de conocerse sus variantes
para permitir un diagnéstico y trata-
miento precoces.

P37.

Rombencefalitis por enterovirus.
Una entidad poco frecuente

M. Cazorla Calleja ?, N. Gutiérrez Cruz ?,
J. Lara Herguedas ?, M. de Ceano-Vivas
laCalle? L. Varela Elisa ®

2 Hospital Puerta de Hierro. Majadahonda,
Madrid. ® Hospital Universitario Infantil
Nifio Jesus. Madrid.

Introduccion. Entre los agentes etio-
l6gicos de la rombencefalitis se en-
cuentran las infecciones, las enferme-
dades autoinmunes y los sindromes
paraneopldsicos. Los agentes infec-
ciosos con mas frecuencia implicados
son Listeria monocytogenes, los ente-
rovirus y los herpesvirus. El tratamien-
to empirico con ampicilina y aciclovir,
asi como gammaglobulina, son de
eleccién ante la sospecha de romben-
cefalitis. Caso clinico. Paciente de 2
afios con cuadro febril, vémitos y de-
caimiento. Presentaba rigidez de nu-
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ca y en el liquido cefalorraquideo se
detectd pleocitosis. No asociaba exan-
tema, diarrea ni sintomas catarrales.
En las horas posteriores permanecié
con fluctuacién del nivel de conscien-
cia, alternando fases de somnolencia
e irritabilidad con episodios de des-
orientacién y movimientos propositi-
vos de brazos, sugestivos de alucina-
ciones visuales; comenzé con mioclo-
nias, frecuentes, focales y generaliza-
das. En la exploracién se objetivd nis-
tagmo rotatorio intermitente, disartria,
inestabilidad de tronco con imposibili-
dad para la bipedestacién y temblor.
ante la sospecha de encefalitis de
tronco se inicié tratamiento con gam-
maglobulina y aciclovir y la RM cere-
bral mostrd intensidad en secuencias
T, en porciones posteriores del bulbo
y la protuberancia y nicleos dentados
del cerebelo, sugestivos de romben-
cefalitis. Se asocié al tratamiento am-
picilina y metilprednisolona, y en los
dias posteriores mejoré de forma pro-
gresiva. El estudio de PCR para ente-
rovirus en liquido cefalorraquideo fue
positivo. Conclusiones La familia de
los enterovirus produce en su mayo-
ria infecciones generalmente benig-
nas, pero presentan tropismo por el
sistema nervioso, causando meningi-
tis aséptica, paralisis flacida y encefa-
litis. Algunos serogrupos, como el EV71,
se han relacionado con rombencefali-
tis y edema agudo de pulmén grave.

Viernes, 1de junio de 2012
1’4:00-16:00 h.
Area de Exposicién

Enfermedades neuro-
metabdlicas y enfermedades
degenerativas del SNC
(P38-P56)

P38.

Leucoencefalopatia con
sustancia blanca evanescente

A. Campo Barasoain ?, M. Lobdn
Iglesias ?, I. Alonso Pérez?, M. Lucas ®
 Neuropediatria. ° Biologia Molecular.

Hospital Universitario Virgen Macarena.
Sevilla.

Introduccion. El sindrome CACH (ataxia
con hipomielinizacién del sistema
nervioso central) es una entidad rela-
tivamente desconocida en la infancia.
Caso clinico. Nifia de 4 afios con tor-
peza motora, inestabilidad de la mar-
cha y caidas frecuentes. Ritmo de
aprendizaje lento. Antecedentes per-
sonales: periodo perinatal normal.
Antecedentes familiares: hija Unica,
padres no consanguineos, sanos. Bue-
na empatia. Marcha inestable, au-
mento de base de sustentacion, ten-
dencia al equino. Espasticidad leve
generalizada. Reflejos osteotendino-
sos exaltados. Clonia bilateral. Fuer-
73, sensibilidad y coordinacién fina di-
ficiles de valorar por pobre colabora-
cién. RM cerebral y medular: afecta-
cién extensa de la sustancia blanca
periventricular y subcortical de distri-
bucién bilateral y simétrica, sin afec-
tacion de la capsula interna, cerebelo,
tronco cerebral y médula. En algunas
zonas la sustancia blanca tiene carac-
teristicas de sefial similares a las del li-
quido cefalorraquideo. Se solicitan es-
tudios para definir el tipo de leucodis-
trofia, encontrandose como Unica
prueba positiva estudio genético de
portadora en heterocigosis de la mu-
tacién Arg113His del gen elF2B5, esta-
bleciéndose el diagndstico de leuco-
encefalopatia con sustancia blanca
evanescente. Evolucién: presenta en
los siguientes tres afios cuatro ingre-
sos por disminucién brusca del nivel
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de consciencia desencadenados por
infecciones banales o traumatismo le-
ve, de variable duracién, autolimita-
dos pero con deterioro progresivo de
la funcién motora, afectacion cerebe-
losa y progresién de las imagenes
desmielinizantes en RM. En el Ultimo
episodio presenta crisis generalizada
con alteracién paroxistica del EEG, ini-
ciandose tratamiento con levetirace-
tam. Conclusiones. Este caso plante6
dudas diagndsticas al ser una entidad
autosémica recesiva y presentar la
paciente la mutacién en heterocigo-
sis, pero la clinica, la neuroimagen y
la negatividad del resto de pruebas
realizadas apoyarian el diagnéstico.

P39.

Leucoencefalopatia con
sustancia blanca evanescente.
Nuevo caso: tres mutaciones
en el exdn 7 (elF2B5),

una nueva mutacion

C. Sierra Corcoles, R. Parrilla Mufioz,

M. Martinez Padilla, M. Simonet Lara,
E. Garcia Jiménez, J. de la Cruz Moreno

Unidad de Neuropediatria. UGC Pediatria.
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. La leucoencefalopatia con
sustancia blanca evanescente (VWM/
CACH) tiene una incidencia descono-
cida; es una entidad infradiagnostica-
da, considerdndose que podria ser
una de las leucodistrofias mds fre-
cuentes y representan el 30% de las
leucodistrofias de etiologia descono-
cida. El diagndstico se sospecha me-
diante criterios neurorradioldgicos (afec-
tacién de la sustancia blanca difusa
con intensidad de sefial en T, y FLAIR
semejante a liquido cefalorraquideo,
cavitacion), criterios clinicos (signos
cerebeloespasticos, asociados a dete-
rioro progresivo después de un estrés
infeccioso o traumdtico banal). Las
formas clinicas —lactante (leucoence-
falopatia Gree), infantil, juvenil y adul-
to— vienen determinadas por el mo-
mento de la aparicién y la gravedad
clinica, expresando gran heterogenei-
dad, que junto con la genética (cinco
genes implicados, elF2B1-5), han de-
mostrado una correlacién genotipo-
fenotipo. El prondstico parece correla-
cionarse con la edad de aparicién. Ca-

so clinico. Nifio de 3 afios que tras un
desarrollo normal presenta de forma
aguda pérdida de la funcién motora
de las extremidades inferiores, sequi-
da de la sedestacién y sostén cefdlico,
con disminucién de fuerza en las ex-
tremidades superiores. Consciente y
sensibilidad conservada. Proceso viral
15 dias antes. TAC cerebral: afectacién
difusa de la sustancia blanca. RM ce-
rebral: afectacién difusa de la sustan-
cia blanca, con aumento de sefial en
T, y FLAIR semejante a liquido cefalo-
rraquideo. Genética: mutaciones mis-
sense R315C, R229H y A293C del exdn
7 del gen elf2B5. Evolucién: un mes
después, deambulacién con un punto
de apoyo, ligera ataxia y espasticidad.
Conclusién. El conocimiento clinico y
neurorradioldgico proporciona la se-
leccion de pruebas complementarias
y disminuye el tiempo diagndstico.

P40.

Errores congénitos del
metabolismo de presentacion
neonatal: casuistica en un
hospital comarcal

M. Garcia Gonzalez, M. Vazquez Ruiz,

P. Villalobos Arévalo, A. Cabacas
Garcia, I. Osiniri Knippes, I. Oltean

Hospital de Figueres. Girona.

Introduccién. Son numerosas (mds de
100) las enfermedades congénitas del
metabolismo (ECM) que pueden co-
menzar en el periodo neonatal. La
sintomatologia es en muchas ocasio-
nes inespecifica, por lo que es necesa-
ria la sospecha clinica para efectuar
un enfoque diagndstico correcto y un
tratamiento adecuado. En los ultimos
anos, coincidiendo con las elevadas
tasas de inmigracién y la elevada con-
sanguinidad de muchas de estas fa-
milias, se constata un incremento de
estas enfermedades. Presentamos la
casuistica de ECM de presentacién neo-
natal que hemos tenido en nuestro
centro (hospital comarcal) en los Ulti-
mos cinco afios. Pacientes y méto-
dos. Se describe la clinica de presen-
tacién de seis casos de ECM con clini-
ca de inicio neonatal, los diagndsticos
finales y su evolucién La clinica inicial
fue: hipotonia (n = 4), convulsiones
(n=1), depresion del sensorio (n =1).
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Taquipnea (n = 3). Dismorfia facial
(n = 2) Antecedente de consanguini-
dad de primer grado en cuatro casos.
Origen magrebi en cinco casos Anali-
tica inicial: acidosis metabélica grave
con cetonuria (n = 2), alcalosis meta-
bdlica con hiperamoniemia (n = 1),
transaminitis (n = 2). Resultados. Los
pacientes se remitieron a centros de
referencia para completar el estudio,
en cuatro casos con la sospecha ini-
cial de ECM. Los diagnésticos finales
fueron: acidemia metilmaldnica (n=1),
acidemia propidnica (n = 1), déficit de
arginasa (n = 1), enfermedad peroxi-
somal (n = 2) e hiperglicinemia no ce-
tdsica (n = 1). Cinco casos han sido
exitus en el primer afio de vida. Con-
clusiones. Destaca la elevada inciden-
cia de ECM de inicio neonatal (1/1.000)
en nuestra unidad en los Ultimos cin-
co afios y la importancia de la sospe-
cha clinica de cara a efectuar un ade-
cuado enfoque diagnéstico, un trata-
miento precoz a pesar del mal pro-
nostico global que presentan y un
adecuado consejo genético.

P41.

Nifa de 10 aiios con
trastorno de la marcha
N. Picé Alfonso, G. Ros Cervera,

M. Teva Galdn, T. Herrero Beltran,
C. Giménez Grau, M. Claver Duran

Hospital General de Elda. Elda.

Introduccion. La distonia dopasensi-
ble secundaria a déficit de GTP-ciclohi-
drolasa 1, o sindrome de Segawa au-
tosémico dominante, constituye el
5% de distonias idiopaticas primarias.
Es un trastorno esporadico o con he-
rencia autosomica dominante, con
penetrancia variable y predominio en
mujeres. Caso clinico. Nifia de 7 afios
que consulta por trastorno de la mar-
cha de 12 meses de evolucién, causa-
do por distonia del miembro inferior
derecho. Caidas frecuentes con em-
peoramiento vespertino. Anteceden-
tes familiares y personales sin interés,
salvo una tia con trastorno de la mar-
cha no filiado. Tono normal. Reflejos
osteotendinosos normales. No Babins-
ki. Marcha balanceante que precisa
apoyo continuo. Temblores de extre-
midades inferiores en bipedestacién.
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Resto normal. Pruebas complemen-
tarias de laboratorio y neuroimagen
normales. Fondo de ojo normal. EMG/
velocidad de conduccién y potencia-
les evocados somatosensoriales nor-
males. Estudio metabdlico normal,
salvo niveles de neopterina, acido
homovanilico y acido 5- hidroxiindo-
lacético disminuidos en liquido cefa-
lorraquideo con 5-metiltetrahidrofo-
lato normal. Resultados. Estos datos
sugieren una deficiencia de GTP-ciclo-
hidrolasa 1 que se confirma genética-
mente al encontrarse una mutacién
grave en heterocigosis (p. W96X,
cambio nucledtido ¢.287G>A). Padre
portador de la mutacién. Se inicia tra-
tamiento con levodopa y carbidopa
en dosis bajas con mejoria importan-
te en la marcha a las 24 h. Actual-
mente recibe 1 mg/kg/dia con desa-
paricién completa de la sintomatolo-
gia. Conclusiones. Ante un cuadro de
distonia focal o generalizada de causa
desconocida se deberia realizar estu-
dio de neurotransmisores en liquido
cefalorraquideo. El diagnéstico precoz
genera una mejoria espectacular en
la calidad de vida del paciente y per-
mite el consejo genético.

P42.

Déficit de GLUT1:
nueva presentacion clinica
de la delecion Leu169

M. Lépez Lobato 2, M. Madruga Garrido 2,
E. Arce Portillo ?, B. Mufioz Cabello 2,
J. Pascual ®, 0. Alonso Luengo ®

2 Hospital Infantil Virgen del Rocio.
Sevilla. ® Departments of Neurology

and Neurotherapeutics, Physiology, and
Pediatrics Division of Pediatric Neurology.
The University of Texas Southwestern
Medical Center. Dallas.

Introduccion. GLUT1 es el principal trans-
portador de glucosa a través de las
membranas cerebrales, incluyendo la
barrera hematoencefalica y el astroci-
to. El déficit de GLUT1 constituye una
causa de encefalopatia cada vez mas
reconocida, manifestandose de varias
formas clinicas, incluyendo epilepsia
infantil intratable, retraso mental o
trastornos del movimiento. Caso clini-
co. Paciente de 5 anos, estudiado
desde los nueve meses por episodios

transitorios de hipotonia, menor reac-
tividad a estimulos y somnolencia
posterior que mejoran tras la ingesta
y se exacerban con el ayuno. En el
examen se le aprecian actitudes dis-
tdénicas de miembros, marcha ataxica
fluctuante y dificultades en la coordi-
nacién motora. Las pruebas metabdli-
cas convencionales, tanto en sangre
como orina, genética para DYT1y es-
tudio de neurotransmisores en liqui-
do cefalorraquideo (LCR), son todos
normales salvo la presencia de hipo-
glucorraquia, con una concentracién
de glucosa en LCR de 36 mg/dL. El es-
tudio genético de SLC2A1, gen que co-
difica la proteina de GLUT1, mostré
una delecién heterocigoto ¢505-507
del CTC (p.Leu169del) en el segmento
transmembrana IV. Una dieta rica en
almiddn y con tomas frecuentes (ca-
da tres horas) produjo una leve mejo-
ria en la sintomatologia. Conclusio-
nes. El déficit de GLUT1 es poco fre-
cuente y puede manifestarse con mas
de una forma clinica. Debido a esto,
el retraso promedio desde la apari-
cién de los sintomas hasta el diagnés-
tico es de mds de seis afios. Para su
diagndstico resulta fundamental la
sospecha clinica, la determinacién de
glucosa en LCR y el andlisis genético.

P43.

Leucoencefalopatia con
sustancia blanca evanescente
y megaloencefalia o
macroencefalia

M. Correa Vela, A. Peridfiez Vasco,

M. Lépez Lobato, M. Madruga Garrido,
B. Mufioz Cabello, O. Alonso Luengo

Neurologia Pedidtrica. Hospital
Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. La leucoencefalopatia
con sustancia blanca evanescente es
una enfermedad crénica y progresiva
descrita en los Ultimos afios. Se carac-
teriza por un cuadro de ataxia cerebe-
losa y espasticidad, con minima afec-
tacion de la funcién cognitiva, precipi-
tado por traumatismo craneal leve o
fiebre. Desde su descripcion, el espec-
tro clinico se ha mostrado mas am-
plio y aunque su prevalencia es ac-
tualmente desconocida, puede que
sea una de las leucodistrofias mas fre-

cuentes. Caso clinico. Paciente de 3
afios sin antecedentes de interés, que
tras un traumatismo craneal leve pre-
senta disminucién del nivel de con-
ciencia, hipertonia de miembros infe-
riores y mirada conjugada a la dere-
cha. Durante su evolucién, experi-
menta una recuperacién progresiva
del lenguaje y del estado cognitivo
previo, persistiendo una importante
limitacion de la marcha e hipertonia
de miembros inferiores. Es significati-
va la presencia de una macrocefalia
no congénita y progresiva. Lla RM
muestra afectacion extensa de la sus-
tancia blanca con hiperintensidad su-
pratentorial. En secuencia FLAIR, la
sustancia blanca periventricular mues-
tra un coeficiente de atenuacién simi-
lar al liquido cefalorraquideo. El estu-
dio genético confirmé el diagndstico
presentando una mutacién del gen
elF2B5. Conclusiones. La macrocefa-
lia es un rasgo escasamente descrito
en la bibliografia como caracteristica
de esta leucoencefalopatia, pero de
suma importancia en el planteamien-
to del diagnéstico diferencial. Existen
diferentes formas de presentacion de
esta enfermedad; por tanto, ante cli-
nica sugestiva y criterios radioldgicos,
es obligado solicitar el estudio genéti-
co. La confirmacién permitird el con-
sejo genético y la posibilidad de defi-
nir la verdadera frecuencia y espectro
clinico de esta enfermedad.

P44,

Enfermedad de Krabbe.
¢Es util la espectroscopia?
M. Cortada Gracia, M. Mora Bestard,

G. Pico Fuster, E. Miravet Fuster,
M. Grimalt Calatayud, M. Ruiz Gémez

Hospital Universitari Son Espases.
Palma de Mallorca.

Introduccion. La enfermedad de Krabbe
estd causada por un déficit del enzi-
ma galactocerebrosidasa. De transmi-
sién autosémica recesiva, el gen que
codifica este enzima se localiza en el
cromosoma 14¢21-q3. Caso clinico.
Nifio con desarrollo aparentemente
normal hasta los 5 meses. A los 8 me-
ses ingresa para estudio por irritabili-
dad y regresién psicomotriz. En la ex-
ploracién fisica destaca marcada es-
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pasticidad de extremidades inferio-
res, pulgares incluidos, hipotonia axial
y arreflexia. Las pruebas complemen-
tarias muestran elevacién de lactico y
pirGvico en sangre, neurografia con
una disminucién de la velocidad de
conduccion, elevacién de las protei-
nas en el liquido cefalorraquideo y
RM cerebral con espectroscopia don-
de se objetiva un metabolismo altera-
do de manera difusa de la sustancia
blanca subcortical, con niveles de lac-
tato aumentados en todas las locali-
zaciones. El diagnéstico definitivo se
realiza midiendo la actividad de la ga-
lactocerebrosidasa en el lavado de
leucocitos y el cultivo de fibroblastos,
siendo ésta menos de un 5% de los
valores normales. Se confirma el diag-
nostico con el estudio genético. Se
aplica un tratamiento sintomatico y
de apoyo. Tras mdltiples ingresos por
reagudizaciones respiratorias fallece
alos 16 meses de edad. Conclusiones.
Lla enfermedad de Krabbe hay que
sospecharla clinicamente para poder
realizar un diagnéstico temprano, ya
que su diagnéstico de confirmacién
molecular y genético es tardio. Seria
necesario un estudio multicéntrico
para determinar los diferentes patro-
nes espectrocépicos que puede adop-
tar esta entidad de cara a utilizar esta
técnica como arma diagnéstica en el
futuro.

P45.

Leucodistrofia con

sustancia blanca evanescente.
Presentacion de tres casos

M. Aguilar Quintero, I. Roncero
Sanchez-Cano, J. Fernandez Ramos,

R. Camino Ledn, E. Lépez-Laso,
A. Collantes Herrera

Hospital Universitario Reina Sofia. Cérdoba.

Introduccién. La leucodistrofia con
sustancia blanca evanescente es una
enfermedad autosémica recesiva cau-
sada por mutaciones en el gen elf2B5.
El espectro fenotipico es amplio y
comprende desde afectacién de ini-
cio prenatal hasta la edad adulta.
Objetivo. Analizar la forma de pre-
sentacién y evolucion de nuestros pa-
cientes con esta enfermedad. Pacien-
tes y métodos. Estudio descriptivo re-

trospectivo de tres pacientes. Resul-
tados. La edad de presentacion fue:
3 afios de edad en dos casos y 9 afios
en otro. Todas nuestras pacientes eran
mujeres. La manifestacion inicial fue
marcha ataxica en dos casos y espas-
ticidad de un solo miembro en uno.
La RM craneal mostré el patrén ca-
racteristico de afectacion de la sus-
tancia blanca en todos los casos. Dos
de las pacientes presentaron epilep-
sia, la primera a los pocos meses del
diagnéstico, actualmente en trata-
miento con biterapia y control parcial
de las crisis. La otra nifia comenzd
con epilepsia a los cuatro afios del
diagnéstico, actualmente en mono-
terapia con buen control. Dos perdie-
ron la marcha auténoma, al afioy a
los tres afios del diagndstico respecti-
vamente, y otra presenta una ataxia
leve-moderada que le permite la mar-
cha sin apoyo. Una de ellas ha pre-
sentado un deterioro cognitivo leve y
motor moderado. El estudio genético
de las pacientes mostré mutaciones
en el gen elf2B5. Conclusion. El pa-
trén de afectacion de sustancia blan-
ca en la RM es muy caracteristico en
esta enfermedad, lo que facilita el diag-
nostico genético precoz. La evolucién
es heterogénea y poco predecible.

P46.

Déficit de ornitina
transcarbamilasa y sindrome
de West: una asociacion
infrecuente

K. Guzman Laura 2, B. Mufioz Cabello °,

E. Ferndndez Rodriguez ¢, M. Arce
Portillo ®, 0. Alonso Luengo °

2 Pediatria ® Neuropediatria. Hospital
Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. El 50-75% de los pacien-
tes con errores innatos del metabolis-
mo presentaran crisis epilépticas. El
sindrome de West se ha asociado con
estas enfermedades, sin embargo es
raro en los defectos del ciclo de la
urea. Describimos un caso de déficit
de ornitina transcarbamilasa (OTC)
que presentd un sindrome de West
sintomatico. Caso clinico. Recién naci-
do varén, producto de embarazo y
parto normales. A las ocho horas pre-
senta dificultad respiratoria, letargia y
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posteriormente coma. Analitica: hipe-
ramoniemia (553 uM/L) y alcalosis
respiratoria. Se inicié restriccion pro-
teica y hemodiafiltracién. Aminogra-
ma: glutamina y alanina elevadas, ci-
trulina y arginina bajas, y acido ordti-
co elevado en orina. Ante la sospecha
de déficit de OTC se inici6 tratamiento
especifico. Genética: hemicigosis para
la mutacién de novo c.988a>g. Alta a
los 40 dias de vida con hipotonia axial
y leve hipertonia de miembros inferio-
res. A los dos meses inicia espasmos
en flexién (catalogado inicialmente
de cdlico del lactante). EEG: hipsarrit-
mia. RM: grave atrofia cdrtico-subcor-
tical. Realizé tratamiento con vigaba-
trina y prednisona, persistiendo hips-
arritmia que desaparecid tras la intro-
duccién de topiramato. Conclusiones.
Las crisis epilépticas son un sintoma
comun en las enfermedades metabé-
licas, pero los errores innatos del me-
tabolismo son una causa poco fre-
cuente de sindrome de West. Hasta el
60% de los nifios con déficit de OTC
que sobreviven tienen complicaciones
neuroldgicas invalidantes. Existe una
correlacién positiva entre la amonie-
mia y el déficit neuroldgico. Los varo-
nes diagnosticados en el periodo neo-
natal tienen peor prondstico cogniti-
vo y mds complicaciones neurolégicas
(déficits cognitivos, motores y epilep-
sia). No se habia descrito su asocia-
cién con sindrome de West.

P47.

Lactante con retraso psicomotor
y clinica neuroldgica progresiva.
Un diagnéstico inesperado

1. Ocio Ocio ?, M. Botella Astorqui 2,

J. Montiano Jorge ®, C. Salado Marin ®,

L. Garcia Blanco ®, F. Parra Plantagenet-
White ®

2 Unidad de Neuropediatria. ® Pediatria.
Hospital Universitario de Alava. Vitoria.

Introduccion. El enfoque del lactante
con clinica neuroldgica y retraso del
desarrollo psicomotor requiere un
amplio diagnéstico diferencial, inclu-
yendo un extenso abanico de patolo-
gias con origen sistémico o en el siste-
ma nervioso central. La vitamina B,
constituye un nutriente esencial, que
debe ser aportado por la dieta. Forma

parte como cofactor en multitud de
vias metabdlicas claves para la sinte-
sis del ADN y el desarrollo del sistema
nervioso. Caso clinico. Lactante de 9
meses con ingresos previos por der-
matitis atépica sobreinfectada y gas-
troenteritis por rotavirus. Presenta un
cuadro progresivo de apatia, irritabili-
dad e hipotonia con retraso del desa-
rrollo psicomotor y estancamiento
ponderal y del perimetro craneal. Aso-
cia rechazo de la alimentacién com-
plementaria, por lo que recibe lactan-
cia materna de forma exclusiva. Ana-
liticamente se constata una pancito-
penia con hipertransaminasemia y ni-
veles muy bajos de vitamina B,,. El
aspirado de médula 6sea con ausen-
cia de infiltracién, aumento de homo-
cisteina y de la excrecién de acido me-
tilmalénico, apoyan el diagndstico de
anemia megaloblastica. Su origen se
intuye como carencial y el estudio de
la madre confirma una anemia perni-
ciosa, asi como la abuela materna, no
diagnosticadas previamente. El trata-
miento inicial con OH-Clb intramuscu-
lar y una dieta equilibrada restauran
los parametros analiticos y se observa
una mejoria clinica con progresion del
desarrollo psicomotor y recuperacion
del perimetro craneal. Conclusiones.
Destaca la dificultad diagndstica en
este caso, al presentar la madre como
Unico dato una ligera anemia subcli-
nica, de etiologia no filiada. El déficit
de vitamina B, en los lactantes puede
ocasionar una encefalopatia progresi-
va con grave deterioro clinico, por lo
que resulta de vital importancia la de-
teccién y tratamiento precoz encami-
nados a minimizar las posibles secue-
las neurolégicas.

P48.

Espectro clinico y manejo

de la adrenoleucodistrofia
ligada al X

B. Pacho del Castafio 2, M. Lambarri
lzaquirre ?, A. Garcia Ribes °, M. Martinez

Gonzélez®, N. Olabarrieta Hoyos ®°,
J. Prats Vifias

2 Pediatria. ® Unidad de Neuropediatria.
Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccién. La adrenoleucodistrofia
ligada al X (ALD-X) es un trastorno
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peroxisomal por una mutacién que
altera el metabolismo de los acidos
grasos de cadena muy larga (AGCML).
Posee un espectro fenotipico que in-
cluye formas cerebrales infantiles,
adrenomieloneuropatia y sindrome
de Addison. La mutacién es comuin
(gen ABCD1). Los nifios suelen desa-
rrollar formas cerebrales infantiles,
comenzando con trastornos de apren-
dizaje/conductuales y posteriormen-
te clinica neuroldgica deficitaria. Pa-
ra el diagnéstico es Util la cuantifica-
ciéon de AGCML, precisando confir-
macién genética posterior. El trata-
mientoescontrovertido. Presentamos
dos casos de ADL-X con distinto inicio
y evolucién. Casos clinicos. Caso 1: ni-
fio de 6 afios derivado a neuropedia-
tria por dificultades académicas y tor-
peza motora progresiva los ultimos
cuatro meses. Exploracién neuroldgi-
ca: sindrome parietal izquierdo. RM
cerebral: leucodistrofia bilateral y si-
métrica occipitoparietal. Los AGCMLy
la biopsia de piel confirmaron el diag-
nostico de ADL-X, forma infantil cere-
bral con insuficiencia adrenal. Se rea-
lizé trasplante de médula désea. Ac-
tualmente tetraparesia espastica gra-
ve y epilepsia secundaria. Recibe tra-
tamiento sintomatico. Caso 2: varén
de 4 afios que consulta por astenia y
vomitos de un mes; exploracion fisi-
ca anodina, salvo hiperpigmentacion
cutaneomucosa. Hiponatremia y po-
tasemia en limite alto de la normali-
dad, confirmando posteriormente una
insuficiencia suprarrenal con aumen-
to de los AGCML. Mutacién del gen
ABCD1 positiva. RM cerebral y PEAT
normales al inicio y en controles. Con-
tinda asintomatico, con tratamiento
sintomatico y dietético. Conclusio-
nes. La ADL-X es variable fenotipica-
mente, aunque ni las anomalias ana-
Iiticas ni la mutacién predicen la clini-
ca o evolucién al diagnéstico. El tra-
tamiento es auln controvertido, exis-
tiendo ‘recomendaciones’ pararealizar
trasplante o tratamiento dietético.
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P50.

Suplementacion con arginina
y glicina en pacientes con
déficit del transportador

de creatina cerebral

M. Gonzalez ?, C. Villar ?, A. Lopez ®,
C. Fons?, R. Artuch ¢, J. Campistol ®
2 Neuropediatria. ® Neuropsicologia.

¢Bioquimica Clinica. Hospital Sant Joan
de Déu. Barcelona.

Introduccion. Para el tratamiento de
pacientes con déficit de transportador
de creatina cerebral el tratamiento
oral con creatina monohidrato y argi-
nina no se han mostrado eficaces.
Otra opcidn terapéutica propuesta es
la asociacién de glicina con arginina,
como sustrato para el enzima L argini-
na-glicina aminotransferasa (AGAT).
Pacientes y métodos. Se estudiaron
cuatro pacientes con diagndstico ge-
nético de déficit de creatina cerebral,
con edades comprendidas entre 12 y
18 afios, que fueron suplementados
con glicina (300 mg/kg/dia) y argini-
na (600 mg/kg/dia) durante un pe-
riodo de 12 meses. La eficacia del tra-
tamiento fue evaluada clinica, neu-
ropsicolégicamente y mediante la cuan-
tificacién del pico de creatina en RM
cerebral con espectroscopia. Resulta-
dos. Biogquimicamente hay un aumen-
to del indice de creatina/creatinina.
No se ha observado modificacién del
pico de creatina en la RM por espec-
troscopia. Neuroldgicamente no ha ha-
bido cambios. En uno de los pacientes
hubo una descompensacién de la epi-
lepsia posterior al inicio de la admi-
nistracién de glicina. En los estudios
neuropsicolégicos sélo se ha observa-
do una mejor adaptacion en la escala
de Vineland, progresando en su retra-
so de base. Conclusion. Se muestran
los resultados después de 12 meses
de suplementacién con glicina y argi-
nina en los cuatro pacientes con défi-
cit de creatina cerebral controlados
con el protocolo.

Leucoencefalopatia de la
sustancia blanca evanescente

N. Olabarrieta Hoyos, E. Abascal
Arrequi, N. Arantzamendi Artola,

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

Unidad de Neuropediatria.
Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccion. Las leucodistrofias com-
prenden un grupo raro de enferme-
dades del sistema nervioso central
que afectan a la sustancia blanca. La
leucoencefalopatia evanescente, una
de las leucodistrofias mas frecuentes
en la infancia, presenta una herencia
autosémica recesiva y se caracteriza
por un curso crénico progresivo con
episodios de deterioro neuroldgico,
desencadenados por traumatismos
craneoencefalicos leves, cuadros in-
fecciosos o sustos, que pueden con-
ducir al coma. Caso clinico. Nifia 3
afos y medio que tras un traumatis-
mo craneoencefalico leve presenta hi-
potonia generalizada durante 10 mi-
nutos, sin pérdida de conocimiento,
con posterior negativa a andar. Sin
fiebre ni otros sintomas. Es la segun-
da hija de un matrimonio sano no
consanguineo, sin antecedentes per-
sonales ni familiares de interés, salvo
adquisicién de deambulacién auténo-
ma con 18 meses. Hermano de 6 afos,
sano. La exploracion fisica es normal.
Neuroldgicamente destacan unos re-
flejos osteotendinosos rotulianos vi-
vos, sin espasticidad, imposibilidad de
deambulacién independiente, presen-
tando una marcha con ayuda inesta-
ble y descoordinada. Se realiza TAC
urgente, apreciandose marcada hipo-
densidad de la sustancia blanca intra-
cerebral. Se completa estudio con RM
craneomedular, con grave alteracién
difusa de la sustancia blanca tanto su-
pra como infratentorial, sin datos re-
levantes en la espectroscopia. Analiti-
ca completa con cribado metabdlico
normal. Estudio periférico y de liquido
cefalorraquideo (LCR) normal, salvo
cociente glicina LCR/plasma elevado.
Se solicita estudio genético que con-
firma homocigosis de la mutacién
€.318A>T (p.Leu106Phe) en el gen
elfF2B5, compatible con leucoencefa-

lopatia evanescente. Conclusion. En
la infancia, ante un sindrome cerebe-
loespastico, historia clinica compati-
ble y neuroimagen sugerente, se de-
be sospechar esta patologia, dado
que presenta una frecuencia mucho
mayor de la esperada.

P51.

Crisis epilépticas como primer
sintoma de metabolopatia
M. Garcia Romero, A. Martinez Bermejo,

G. Lépez Sobrino, B. Huete Hernani,
J. de Souza

Hospital La Paz. Madrid.

Introduccion. Algunos errores innatos
del metabolismo se presentan como
crisis convulsivas sin otros sintomas
asociados, aunque el deterioro poste-
rior conduce a su sospecha diagnésti-
ca. Caso clinico. Paciente de 3,5 afios
que consulta por crisis epilépticas. Sin
antecedentes resefiables. Embarazo
sin incidencias. Parto a término ins-
trumental, con férceps. Periodo neo-
natal normal. Desarrollo psicomotor
normal. Ingresa tras cinco episodios
recientes de detencion de actividad,
mirada desviada a la derecha y vémi-
to posterior, de corta duracidn, tras
los cuales queda somnolienta. En la
exploracién presenta sélo retraso le-
ve del lenguaje. EEG con anomalias
epileptiformes occipitales. Se realizan
TCy RM craneales, analitica y téxicos
en oring, sin alteraciones. Se diagnos-
tica de crisis autondmicas (Panayioto-
poulos) y se inicia tratamiento con
valproato, manteniéndose inicialmen-
te asintomdtica. A los 10 meses reini-
cia las crisis, por lo que se asocia leve-
tiracetam. La paciente presenta un
deterioro cognitivo y déficit visual pro-
gresivos, a lo que se suman crisis mio-
clénicas y ataxia. Se amplia el estudio
con lactico y pirdvico, que son norma-
les, PESS y PEV, también normales, y
electrorretinograma, que detecta reti-
nopatia bilateral de predominio ma-
cular. Ante la sospecha clinica de ce-
roidolipofuscinosis se realiza biopsia
de piel, que muestra hallazgos tipicos
(cuerpos curvilineos) y EEG con mon-
taje Batten, que objetiva fendmeno
de Pampiglione positivo. El estudio ge-
nético confirma la enfermedad (mu-
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tacién del gen TPP1). Conclusion. Aun-
que los sintomas iniciales de nuestra
paciente no hicieron sospechar pato-
logia de gravedad, su evolucién fue
determinante para el diagndstico.

P52.

Dificultad diagnéstica

de las crisis epilépticas

en el déficit congénito

de glicosilacién CDG-IA

C. Sierra Cércoles 2, R. Parrilla Mufioz 2,

C. Espin Quirante ®, M. Simonet Lara?,
E. Garcia Jiménez?, J. de la Cruz Moreno ?

2 Unidad de Neuropediatria. UGC Pediatria.
Complejo Hospitalario de Jaén. ® Unidad
de Pediatria. Centro de Salud Virgen de
la Capilla. Jaén.

Introduccion. El CDG-1A es una enfer-
medad multisistémica y la forma mas
frecuente conocida del espectro de
los déficits congénitos de glicosila-
cién. Cursa con alteraciones neurolé-
gicas, metabdlicas, hepaticas, gastro-
intestinales y de coagulacién. Se han
descrito varias etapas evolutivas, sien-
do la infantil tardia la que suele pre-
sentar crisis epilépticas, accidentes
vasculares y comas inexplicables pre-
cipitados por la fiebre, ocasionando a
veces dificultad para su diagndstico.
Caso clinico. Nifio de 13 afos con
diagndstico de CDG-1A. Presenta, en
el contexto de un sindrome febril, un
cuadro de aparicién aguda caracteri-
zado por disminucién de la conexién
con el medio, monoparesia del miem-
bro superior derecho y afasia. RM ce-
rebral y estudio de coagulacién nor-
males. EEG: actividad retrasada de
fondo y asimetria con una actividad
retardada focalizada en el hemisferio
izquierdo, con predominio en la re-
gién temporal-frontal. SPECT: area de
captacion creciente en el I6bulo tem-
poral izquierdo con ligera extensién a
las regiones adyacentes parietal y oc-
cipital. Se inicia tratamiento con val-
proico, presentando recuperacién cli-
nica (asintomatico al séptimo dia).
Normalizacién de EEG y SPECT revelan
que el area de captacién creciente se
convirtié en una drea focal hipocap-
tante, un comportamiento compati-
ble con foco epileptégeno. Episodio
similar ocurria un afio antes con dura-

cién de un mes y recuperacién paula-
tina. Conclusiones. El SPECT cerebral
es una prueba de diagndstico Util pa-
ra deteccién de focos epileptégenos
con una sensibilidad aproximada del
75% con respecto al EEG. La clinica en
esta patologia a veces presenta un di-
lema en el diagnéstico. El SPECT es
una prueba til en el diagndstico que
permite tomar la actitud terapéutica
correcta.

P53.

Polineuropatia desmielinizante
secundaria a hipobetalipo-
proteinemia. Presentacién

de un caso y revision de la
bibliografia

A. Polo Antlnez, A. Lopez Lafuente,

P. Barros Garcia, P. Garcia Cuesta,
M. Lépez Rodriguez, V. Carretero Diaz

Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres.

Introduccion. La hipobetalipoprotei-
nemia familiar es un trastorno heredi-
tario autosémico dominante del me-
tabolismo lipidico muy infrecuente.
Cursa con valores extremadamente
bajos de apoproteina B, colesterol y
vitaminas liposolubles. El déficit de vi-
tamina E es el principal responsable
de la clinica neuroldgica; en la prime-
ra década de la vida se manifiesta con
enlentecimiento en el aprendizaje y
signos de neuropatia desmielinizante
y posteriormente puede generar re-
traso cognitivo, ataxia, degeneracién
retiniana, etc. Tratamiento: dietético
con suplementos de MCT y vitaminas
liposolubles. Caso clinico. Nifia de 8
afios, hija de padres consanguineos
de origen marroqui, con anteceden-
tes de prematuridad con bajo peso al
nacer (edad gestacional: 28 semanas;
peso al nacer: 925 g), diagnosticada
alos 5 meses de vida de hipobetalipo-
proteinemia familiar (mutacién ho-
mocigota del gen APOB), aungue nun-
ca le han administrado el tratamiento
indicado. Refiere parestesias y dises-
tesias en miembros inferiores desde
hace 4-5 meses. Precisa apoyo esco-
lar. Peso y talla < p3. Perimetro cra-
neal: p50-75. Hiporreflexia en miem-
bros inferiores, resto normal. Frotis de
sangre periférica: acantocitos 40%. Tri-
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glicéridos: 0 mg/dL (normal: 45-200
mg/dL). Colesterol: 22 mg/dL (nor-
mal: 110-200 mg/dL). Vitamina E < 1
pg/mL (normal: 15 pg/mL). ApoB < 6
mg/dL (normal: 70-160 mg/dL). RM
cerebral/medular: Arnold-Chiaril, res-
to normal. EMG/ENG: polineuropatia
desmielinizante de predominio sen-
sitivo. Valoracion oftalmoldgica: ini-
ciando retinosis pigmentaria. Tras 12
meses de tratamiento dietético se ob-
jetiva leve mejoria clinica y analitica.
Conclusiones. En nuestra paciente, la
ausencia de clinica durante los prime-
ros afios de vida ha influido en el in-
cumplimiento del tratamiento. Ante
un paciente con clinica neuroldgica y
cifras disminuidas de colesterol hay
que pensar en la hipobetalipoprotei-
nemia familiar que, aunque muy in-
frecuente, tiene tratamiento eficaz.

P54.

Déficit de biosintesis de serina:
a propdsito de un caso
C. Fernandez Zurita, A. Roche, M. Garcia

Puig, V. Delgadillo, C. Escofet Soteras,
. Llorente Hurtado

Neuropediatria. Hospital Parc Tauli.
Sabadell, Barcelona.

Introduccion. El déficit de biosintesis
de serina es un trastorno del metabo-
lismo de los aminoacidos, poco fre-
cuente, que condiciona una baja con-
centracién de la serina en plasmay en
liquido cefalorraquideo. Los pacientes
afectos presentan microcefalia congé-
nita, epilepsia refractaria y retraso psi-
comotor grave con mejoria clinica, en
mayor o menor medida, tras el trata-
miento con serina en la mayoria de
casos. Presentamos un nifio con re-
traso psicomotor, estancamiento del
perimetro cefalico y epilepsia secun-
darios a déficit de serina. Caso clinico.
Paciente de 2 afios y 4 meses de edad
que consulta en nuestro servicio de
neuropediatria a los 20 meses por re-
traso en la deambulacién. Como an-
tecedentes en la familia cabe desta-
car un primo de la madre con déficit
cognitivo sin etiologia conocida y sin
antecedentes pre y perinatales de in-
terés. En la primera valoraciény en la
evolucion se pone de manifiesto un
retraso global del desarrollo, microce-

falia adquirida y epilepsia, de inicio a
los 25 meses de edad, sin buen con-
trol con valproato. En el estudio etio-
|6gico se evidencia un déficit de seri-
na en plasma y posteriormente en li-
quido cefalorraquideo, por lo que se
inicia tratamiento con serina, 200 mg/
kg/dia, estando actualmente la epi-
lepsia practicamente controlada y no
pudiendo valorar adn cambios en el
desarrollo. Conclusiones. El déficit de
serina ha de ser considerado en todo
nifio con retraso psicomotor progresi-
vo, microcefalia congénita y epilepsia
ya que el tratamiento precoz con seri-
na puede cambiar el prondstico de
una forma significativa.

P55.

Pompe infantil. Enfermedad
rara con tratamiento
enzimatico sustitutivo

M. Diez Mufioz, A. Abizanda Guillén,

L. Monge Galindo, J. Pefia Segura,
M. Garcia Jiménez, J. Lépez Pisén

Hospital Universitario Miguel Servet.
Zaragoza.

Introduccién. La forma infantil clasica
de enfermedad de Pompe es una muy
rara y grave enfermedad de depdsito
lisosomal de herencia autosémica re-
cesiva. La existencia de tratamiento
enzimatico sustitutivo (TES) ha cam-
biado su manejo. Caso clinico. Varén
de 10 meses sin antecedentes familia-
res ni personales de interés. Consulta
por fiebre, tos y disnea en las dltimas
48 horas. Ingresa en la UCI por impor-
tante afectacién respiratoria. En la
exploracién destaca actitud en libro
abierto, ausencia de movimientos es-
pontaneos, hipotonia generalizada,
arreflexia e hipomimia facial, soplo
sistdlico 11l/VI, aspecto distréfico. No
hepatomegalia. Radiografia de térax:
cardiomegalia. ECG: PR corto, signos
de hipertrofia ventricular. Ecocardio-
grafia: grave miocardiopatia hipertré-
fica. Elevacién de enzimas musculares
(CK: 1.700 U/L). EMG: intensa activi-
dad de denervacién y abundantes
descargas repetitivas. Se constata que
desde los 7-8 meses presentaba dismi-
nucién de fuerza en extremidades in-
feriores, pérdida de bipedestacion con
apoyo vy dificultad para la alimenta-
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cién; la sedestacion era inestable. Se
inicié TES tras la confirmacién de en-
fermedad de Pompe mediante deter-
minacion de la actividad a-glucosidasa
acida. Ha mejorado levemente, ya
desde antes del inicio del TES, aunque
sigue precisando ventilacién mecanica
no invasiva durante el suefio. Conclu-
siones. EI TES es seguro y esta bien es-
tablecida su indicacién. La eficacia se
relaciona con su instauracion precoz,
aumentando la supervivencia libre del
respirador. La continuacién del trata-
miento, de elevado coste econémico,
se reevalla en funcién de la evolucién
mediante parametros establecidos.
Las enfermedades raras exigen una
permanente actualizacién, y las opcio-
nes de diagnéstico y tratamiento, una
precoz y rapida actuacion.

P56.

Paraparesia espastica
progresiva con atrofia parcial
del cuerpo calloso. Forma SPG11
J. Dominguez Carral, J. Garcia Pefias,

R. Arteaga Manjén-Cabeza, E. Marco
de Lucas, E. Pereira Bezanilla

Hospital Universitario Marqués
de Valdecilla. Santander.

Introduccion. Las paraparesias espas-
ticas hereditarias son un grupo hete-
rogéneo de trastornos con debilidad y
espasticidad progresivas de miem-
bros inferiores. Se clasifican en for-
mas aisladas y formas complicadas,
estas Ultimas con otros sintomas y sig-
nos asociados, como retraso mental,
ataxia, temblor o epilepsia. Entre las
formas complicadas, SPGT7 tiene una
herencia autosémica recesiva y asocia
atrofia parcial del cuerpo calloso, ha-
bitualmente de su porcién posterior.
Caso clinico. Nifia de 12 afios con re-
traso mental, paraparesia espastica y
atrofia de la porcién posterior del cuer-
po calloso. No existian antecedentes
familiares neuroldgicos y como ante-
cedentes personales se referia un re-
traso motor inicial con regresion psi-
comotriz a partir del segundo semes-
tre, perdiendo la marcha liberada. En
la exploracidn fisica actual destacan:
microcefalia, disartria, dispraxia oro-
faciolingual, hipotonia axial modera-
da, paraparesia espastica, reflejos os-
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teotendinoso rotulianos exaltados con
aumento de drea, clono aquileo, Ba-
binski bilateral, ataxia truncal, y tem-
blor-dismetria intencional. Consigue
marcha agarrada de las dos manos,
pero no es capaz de mantener una bi-
pedestacion activa. En la RM cerebral
se objetiva atrofia del esplenio del
cuerpo calloso. Los PESS muestran un
aumento de latencia de conduccién
intramedular. El resto de pruebas rea-
lizadas, incluyendo EEG, RM medular,
fondo de ojo, estudios metabdlicos y
cariotipo, son normales; destaca sélo
la presencia de una microdelecién en
la regién 15021.1 en el estudio de
CGH-array. Conclusién. Dentro de las
formas de paraparesias espasticas he-
reditarias complicadas, se debe sos-
pechar la presencia de SPGT7 en aque-
llos casos que asocian retraso mental,
ataxia y atrofia parcial del cuerpo ca-
lloso.

Viernes, 1de junio de 2012
14:00-16:00 h.
Area de Exposicion

Genética y sindromologia
(P57-P66)

P57.

Retraso mental ligado a X con
hipoplasia del vermis cerebeloso

L. Pérez Gay ?, C. Gémez Lado ?,
J. Eiris Pufial 2, A. Alonso °, F. Barros ¢,
M. Castro Gago ®

2 Neuropediatria. ® Radiologia. Hospital
Clinico Universitario de Santiago de
Compostela. ¢ Fundacién Publica Galega
de Medicina Xendmica. Santiago de
Compostela.

Introduccion. Las mutaciones en el gen
Oligophrenin 1 (Xq12) constituyen un
sindrome caracterizado por retraso
mental, autismo ocasional, epilepsia,
ataxia, estrabismo e hipogenitalismo.
Los hallazgos neurorradioldgicos se
han descrito como uno de los datos
mas especificos, presentando agene-
sia de la porcion inferior del vermis y
aumento de tamafio de los ventricu-
los laterales. Caso clinico. Varén valo-

rado por primera vez con 9 meses de
edad por retraso motor. No consan-
guinidad ni enfermedades relaciona-
das en la familia. Hermano sano. Pe-
riodo perinatal sin incidencias salvo
parto con aguas meconiales y Apgar
8/10. En la primera exploracion des-
tacaba hipotonia axial, estrechamien-
to bifrontal, ojos de asentamiento pro-
fundo e hipotelorismo. Alcanzé sos-
tén cefalico con 5 meses y a los 17 me-
ses inicié deambulacién con apoyos y
lenguaje. Evolucién con conductas en-
cuadrables en un trastorno generali-
zado del desarrollo. Estrabismo pre-
coz. Perimetro craneal en percentil 50.
Nunca presentd crisis convulsivas y el
EEG realizado fue normal. Los hallaz-
gos de la RM cerebral fueron hipopla-
sia de la porcién inferior del vermis y
elevacion de éste, y ligera dilatacion
de los ventriculos laterales. Se realizé
estudio de genoma completo median-
te arrays GeneChip de Affymetrix, ob-
servando una delecién en Xg12 que
incluye el gen OPHN1. Conclusiones.
Las alteraciones en el gen OPHN1 cons-
tituyen un sindrome clinicorradioldgi-
co reconocible. Nuestro caso pone de
manifiesto la utilidad de las técnicas
de estudio de genoma completo en el
diagndstico del retraso ligado a X, aun
en ausencia de familiares afectos.

P58.

Delecién 22q11.2 y polimicrogiria

A. Ferndndez ?, M. Roche Herrero ®,
S. Garcia Mifiaur ¢, A. Fernandez Zubillaga®,
M. Rodrigo Moreno ?, P. Tirado Requero

2 Fundacion Jiménez Diaz. Madrid.

® Hospital Universitario La Paz. © Instituto
de Genética Médica y Molecular. Hospital
Universitario La Paz. Madrid.

Introduccion. El sindrome de delecién
22q11.2 (OMIM 192430) es un sindro-
me de microdelecién comuin que
afecta a uno de cada 4.000 nifios.
Principales caracteristicas: malforma-
ciones cardiacas conotruncales, pala-
dar hendido o disfuncién palatina,
dismorfias, inmunodeficiencias, hipo-
calcemia neonatal y retraso del desa-
rrollo. Malformaciones cerebrales des-
critas:  polimicrogiria, megacisterna
magna y agenesia del cuerpo calloso.
La polimicrogiria (perisilviana, asimé-

trica, con predominio derecho) es la
malformacién cerebral mas frecuen-
temente comunicada. Caracteristicas
neurolégicas que acompafan a los
pacientes con polimicrogiria perisil-
viana: defectos cognitivos y disfun-
cién oromotora (habla nasal, proble-
mas de alimentacién, babeo), retra-
so del desarrollo, retraso mental,
convulsiones, microcefalia y espasti-
cidad. Caso clinico. Nifia de padres
no consanguineos, recién nacida a
término con peso adecuado. Tetralo-
gia de Fallot de diagndstico perina-
tal. Hipocalcemia y convulsiones en
la primera semana de vida. Evolucién
neurolégica: microcefalia, retraso psi-
comotor, pobre contacto con el en-
torno, estereotipias y espasticidad. Eco-
grafias cerebrales: ensanchamiento
de los ventriculos laterales y del ter-
cer ventriculo con hiperecogenicidad
periventricular leve. RM cerebral (9,5
meses de vida): polimicrogiria perisil-
viana. EEG: normales. Estudio genéti-
co: delecién 22q11.2. Conclusiones. El
abanico de manifestaciones clinicas
relacionadas con la microdelecién pue-
de presentarse en diferentes combi-
naciones. En la bibliografia se comu-
nican casos de pacientes afectos del
sindrome con polimicrogiria y sin car-
diopatia. Otros estudios refieren a las
malformaciones cardiacas y a las al-
teraciones hemodinamicas derivadas
como causa de la malformacién cere-
bral. Resaltamos la importancia de
tener presente este sindrome en aque-
llos pacientes con retraso psicomotor
asociado a las malformaciones cere-
brales caracteristicas.

P59.

Hipomelanosis de Ito, polidactilia
y dispraxia oculomotriz:

éuna posible ciliopatia?

R. Mateos Checa ?, 0. Alonso Luengo °

2 Hospital Infanta Elena. Huelva.
® Hospital Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Las ciliopatias constitu-
yen un amplio grupo de trastornos
heterogéneos que pueden compartir
una serie de caracteristicas fenotipi-
cas principales: degeneracion retinia-
na, quistes, polidactilia postaxial, si-
tus inversus... La clasica vision sobre el
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papel de los cilios primarios o inmdvi-
les esta siendo recientemente reem-
plazada tras observarse que su prop6-
sito principal es actuar de sensor del
medio extracelular y traducir la infor-
macion del exterior al interior de las
células mediante distintas vias. Mas
de cien cuadros sindrémicos se han
notificado como probables y como co-
nocidas ciliopatias. Dentro de los sin-
dromes neurocutaneos, Unicamente
la esclerosis tuberosa se ha descrito
como posible ciliopatia. Caso clinico.
Nifia de 3,5 afios de edad que presen-
ta manchas cutaneas hipocrémicas
que siguen lineas de Blaschko de pre-
dominio en el miembro inferior dere-
cho, el miembro superior derecho y el
tronco; sindactilia parcial del segun-
do-tercer dedo de ambos pies; poli-
dactilia postaxial en la mano izquier-
da y dispraxia oculomotora desde el
sexto mes. Leve retraso madurativo
principalmente en el area motora
gruesa y el area del lenguaje expresi-
vo. Desde los 2 afios presenta crisis
parciales con generalizacién secunda-
ria desencadenadas por fiebre, en tra-
tamiento con dcido valproico. Explo-
raciones complementarias normales.
Antecedentes familiares sin interés.
Conclusiones. Ante la asociacion clini-
ca de polidactilia postaxial, sindactilia
y dispraxia oculomotriz, planteamos
una posible ciliopatia como causa
subyacente. A pesar de las cada vez
mas numerosas y recientes publica-
ciones sobre ciliopatias, son necesa-
rias mas investigaciones para identifi-
car con mayor precision este grupo de
trastornos.

P60.

Craneosinostosis, retraso
psicomotor y anomalias
cromosomicas: dos casos
excepcionales

A. Fernandez-Jaén @, D. Martin
Fernandez-Mayoralas ?, A. Ferndndez

Perrone ?, B. Calleja-Pérez ®,
M. Sanchez Hombre ¢, E. Corbacho ¢

2 Hospital Quirén. Madrid. ° Centro de
Salud Doctor Cirajas. ¢ Centro Circagen.
Madrid.

Objetivo. Describir dos casos excep-
cionales, con retraso mental, craneosi-

nostosis y anomalias cromosémicas
detectadas a través de estudio por
array-CGH 400k. Casos clinicos. Caso 1:
varén de 9 afios, controlado desde el
primer afio de vida por cranosinos-
tosis sagital y retraso del desarrollo.
Histdrico: cesarea por crecimiento in-
trauterino retardado. Peso al nacer:
1.700 g. Cariotipo, estudio de delecio-
nes teloméricas y genética de sinosto-
sis sindrdmicas: normales. RM cerebral:
fosa posterior de pequefio tamafio,
hipoplasia del cuerpo calloso. Array-
CGH: delecion 4¢27¢28.3 (123094652-
134164491), afectando 18 genes (en-
tre ellos, FGF2). Caso 2: varén de 10
afios, controlado desde el primer afio
de vida por rasgos dismdrficos, cra-
neosinostosis sagital y retraso del de-
sarrollo. Histdrico: pretérmino. Peso
al nacer: 1.950 g. Cariotipo, delecio-
nes y genética de sinostosis sindrémi-
cas: normales. RM cerebral: quiste
aracnoideo retrocerebeloso y dos he-
terotopias subependimarias en los
ventriculos laterales. Array-CGH 400k:
delecién19p13.3 (3289960-4796585),
afectando 51genes (entre ellos, MAP2K2).
Conclusién. Se describen dos casos
excepcionales. El primero se ha des-
crito en la bibliografia en una ocasion.
La delecién 19p13.3 se ha hallado pre-
viamente en nifios con retraso men-
tal, pero es el primer caso asociado a
craneosinostosis.

P61.

Tetrasomia 15q. Presentacion
de dos nuevos casos

C. lglesias Escalera, M. Carrasco
Marina, A. Marafia Pérez, D. laleggio

Pediatria. Hospital Severo Ochoa. Madrid.

Objetivo. Describir dos casos nuevos
diagnosticados de tetrasomia 15q. In-
troduccién. La duplicacidn/inversion
15 es una infrecuente alteracién neu-
rogenética con fenotipo clinico am-
plio, caracterizado por retraso mental
moderado/grave, pobre desarrollo del
lenguaje, diferentes grados de com-
portamiento autista, hipotonia y epi-
lepsia. Casos clinicos. Caso 1: nifia de
2 afos, revisada por deformidad cra-
neal e hipotonia. Antecedentes fami-
liares y perinatales normales (salvo
cierta hipomotilidad fetal). Desarrollo
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psicomotor: sostén cefalico a los 5 me-
ses, sedestacion a los 10 meses, mar-
cha auténoma a los 25 meses. Explo-
racion fisica: hipotonia generalizada,
hiperlaxitud ligamentosa, alteracién
de la manipulacién de miembros su-
periores, movimientos lentos, torpes,
incoordinados, tendencia a la inclu-
sién de pulgares. Desarrollo del len-
guaje (compresivo y expresivo) lento.
Adecuada relacién social y del juego.
Sin dismorfias craneofaciales ni mal-
formaciones mayores asociadas (RM
cerebral y ecocardiograma normales).
Sin crisis epilépticas. EEG: normal. Es-
tudio de citogenética, FISH: cariotipo
47 XX+idic(15)(g12). Caso 2: nifia de
23 meses, revisada por retraso psico-
motor. Antecedentes familiares sin in-
terés. Embarazo y parto: normales.
Periodo neonatal: hipotonia y trastor-
no transitorio de succién-deglucidn.
Desarrollo psicomotor: sostén cefali-
co a los 6 meses, sedestacion a a los
10 meses, bipedestacién a los 18-19
meses. Exploracién: hipotonia, hiper-
laxitud ligamentosa. Movimientos len-
tos, torpes, amplios, con cierta rigi-
dez. Lenguaje pobre y escaso, no bisi-
labos, no sefiala, no reclama, mues-
tras breves de alegria con estimulos
intensos. Sin dismorfias faciales ni
malformaciones asociadas (ecocardio-
grama y RM cerebral normales). Sin
crisis convulsivas. EEG normal. Estudio
de citogenética, FISH: cariotipo 47 XX+
idic(15)(q13). Conclusion. Existen pocos
datos clinicos, evolutivos y de desarro-
llo de estos nifios en la bibliografia.

P62.

Tetrasomia X. Fenotipo conductual

M. Vazquez Ruiz, M. Garcia Gonzalez,
0. Flores Gonzélez, P. Villalobos Arévalo,
A. Cabacas Garcia, I. Oltean

Hospital de Figueres. Girona.

Introduccion. Las anomalias numéri-
cas en los cromosomas sexuales ocu-
rren en uno de cada 400 recién naci-
dos, con un fenotipo fisico y conduc-
tual variable. Las formas de presenta-
cién son poco especificas (retraso del
desarrollo fisico y del lenguaje, dificul-
tades de aprendizaje, riesgo de dis-
funcién ovdrica, mayor frecuencia de
infecciones respiratorias). El retraso men-

tal en grado variable (cociente inte-
lectual promedio: 60-80) esta presen-
te en todos los casos. Conductualmen-
te, la escasez de descripciones neu-
ropsicolégicas no permite establecer
un patrén comudn de comportamien-
to, aunque es destacable la dificultad
para la integracién social y una con-
ducta socialmente inapropiada e in-
cluso agresiva. Se ha sugerido una re-
lacién directa entre el ndmero de cro-
mosomas X y la gravedad fenotipica.
Caso clinico. Nifia de 6 afios remitida
a los 19 meses por no deambulacion.
Sin antecedentes perinatales destaca-
bles. Presentd retraso en los items de
desarrollo. Destacaba fenotipo con-
ductual especial con labilidad afecti-
va, dificultades de adaptacién social y
rigidez de conducta. Padres sanos no
consanguineos. Peso, talla y perime-
tro cefdlico en el percentil 50. Fascies
poco expresiva. Tendencia a la protu-
sion lingual. Hipotonia. Hiperlaxitud
articular. RM craneal: normal. Carioti-
po: 48 XXXX. Conclusiones. Son esca-
sos los casos de tetrasomia X descri-
tos en la bibliografia. El primero fue
publicado por Carr en 1961. La presen-
cia de retraso mental junto con ras-
gos dismorficos, alteraciones esquelé-
ticas y conducta antisocial indicarian
realizar un cariotipo para descartar
polisomia X. Esta aumentado el ries-
go de alteraciones en la capacidad de
aprendizaje y se presentan dificulta-
des de adaptacién psicosocial. Mayor
incidencia de trastornos psiquiatricos.
Seria interesante incluir una evalua-
cién neuropsicolégica que permitiera
un mayor conocimiento del fenotipo
conductual.

P63.

Asociacién entre sindrome
de West y sindrome de Wolf-
Hirschhorn. A propdsito de
un caso

P. Ferndndez Lopez, M. Velasco Forte,

K. Guzman Laura, E. Arce Portillo,
C. Escabias Merinero, O. Alonso Luengo

Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. El sindrome de Wolf-
Hirschhorn es una enfermedad rara
con una incidencia aproximada de
1/50.000 nacidos vivos, con predilec-
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cién por el sexo femenino. La causa
es una microdelecién distal del brazo
corto del cromosoma 4. Las crisis epi-
|épticas aparecen en la mayoria de los
pacientes. Caso clinico. Lactante de 7
meses que ingresa en neuropediatria
por presentar espasmos en flexion al
despertar. Como antecedentes perso-
nales destaca una gestacién de 37 se-
manas con crecimiento intrauterino
retardado y peso al nacer de 2.065 g.
Se encontraba en estudio en consulta
de maduracién por retraso psicomo-
tor. En la exploracion fisica presenta-
ba plagiocefalia occipital, fijacién y
persecucion ocular presentes, con sos-
tén cefalico inconstante, sin lograr se-
destacion. Reflejos arcaicos disueltos,
salvo grasping palmary plantar. Hipo-
tonia axial con hipertonia de miem-
bros. El EEG puso de manifiesto hip-
sarritmia tanto en vigilia como en
suefio. El cariotipo 46, XY ish del (4)
(p16.3p16.3) (WHS-) confirmaba el
diagndstico de sindrome de Wolf-
Hirschhorn. No se encontraron ano-
malias en la neuroimagen, estudio
cardioldgico ni metabdlico. Comenz6
tratamiento con vigabatrina. Tras la
reaparicion de la hipsarritimia se pau-
té ACTH, desarrollando hipertension
arterial refractaria e hiponatremia,
por lo que se sustituyd por valproato y
topiramato. Actualmente se ha afa-
dido clobazam, permaneciendo hasta
el momento sin crisis. Conclusiones.
El sindrome de Wolf-Hirschhorn se ca-
racteriza por la combinacién de mal-
formaciones craneofaciales, renales,
esqueléticas y cardiopatias congéni-
tas. Frecuentemente estos nifios pre-
sentan crecimiento intrauterino retar-
dado, retraso metal y otras anoma-
lias neuroldgicas. El sindrome de West
no es una asociacién habitual con es-
ta entidad, pero puede constituir la
forma de presentacion.

P64.

¢Es el array-CGH la respuesta?

A. Garcia Oguiza, M. Poch Olive,
M. Garijo Ayestaran, R. Ruiz Garcia,
F. lguaz Pascual

Pediatria. Hospital San Pedro. Logrofio.

Introduccion. Los estudios genéticos
en la consulta de neuropediatria han
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evolucionado de ser un complemento
rutinario de diagndstico etiolégico ane-
cdético a ofrecer un ndmero cada vez
mayor de respuestas. Objetivo. Revisar
los resultados obtenidos en los array-
CGH solicitados en la consulta de neu-
ropediatria del Hospital San Pedro de
Logrofio durante el afio 2011. Pacien-
tes y métodos. Se revisan los resulta-
dos de los estudios array-CGH solicita-
dos en la consulta de neuropediatria,
asi como el perfil clinico de cada uno
de los pacientes. Resultados. Durante
el afio 2011 se han solicitado 14 estu-
dios array-CGH, a nueve varones y cin-
co mujeres. Todos los pacientes pre-
sentaban retraso del desarrollo y ca-
racteristicas fenotipicas peculiares no
atribuibles a un sindrome conocido.
Previamente se habian realizado es-
tudios de cariotipo convencional, FRAXA
y estudios de neuroimagen, entre otros.
De los 14 estudios realizados, cuatro
de ellos (28,5%) son patoldgicos (ga-
nancia de 9 Mb en 16p11.2-q12.2 cro-
mosoma marcador en mosaico, micro-
duplicacién en 22q11.2, delecién 1p36
y delecion 1g43g44) y dos (14,3%)
son de resultado dudoso segun las
bases de datos genéticas actuales (du-
plicacién en Xp22.11 y microduplica-
cién en 16p13). Por tanto existe alte-
racién probable etioldgica en el 42,8%
de los estudios solicitados. Conclusio-
nes. El estudio de array-CGH muestra
ser muy rentable segln nuestros re-
sultados, aunque ha de tenerse en
cuenta que los casos hasta la fecha
han sido muy seleccionados. Es con-
veniente realizar numerosos estudios
para poder interpretar de manera fia-
ble algunos resultados que todavia hoy
resultan dudosos.

P65.

Temblor y lesiones de la sustancia
blanca en el sindrome 49, XXXXY

M. Torres Torres ?, A. Lopez Lafuente °,
A. Polo®, J. Remedios °, J. Gonzalez
Buitrago ®, I. Arroyo Carrera ®

® Hospital Mancha Centro. Alcazar de San

Juan, Ciudad Real. ® Hospital San Pedro
de Alcéntara. Caceres.

Introduccion. El sindrome 49, XXXXY
es una rara aneuploidia cuya inciden-
cia es de 1/85.000 nacidos varones.

El cuadro clinico incluye patrén fenoti-
pico, retraso mental con grave afecta-
cién del lenguaje, hipogonadismo,
anomalias esqueléticas y defectos car-
diacos. Caso clinico. Recién nacido a
término de padres no consanguineos.
Embarazo y parto normales. Somato-
metria dentro de percentiles. Ingresa-
do en Neonatologia por un cuadro
dismérfico: hipertelorismo, raiz nasal
ancha y plana, aperturas palpebrales
hacia arriba, orejas displasicas con 16-
bulos grandes, labio superior fino, li-
gera retrognatia, cuello corto y fisura
medial en el paladar blando. Auscul-
tacion cardiaca: soplo sistélico II-llI/VI.
Ecocardiograma: ductus arterioso per-
meable y comunicacidn interauricular
tipo ostium secundum. Cariotipo: 49,
XXXXY. Adquiere marcha auténoma a
los 2 afios. Retraso importante del
lenguaje. A los 9 meses sufre una con-
vulsién febril tipica. Correccién quirdr-
gica de fisura palatina a los 3 afos.
RM craneal (3 afios): sustancia blanca
periventricular frontoparietal hiperin-
tensa en T, cuerpo calloso adelgaza-
do. Mantiene peso en torno a p50,
talla en p97 y perimetro cefdlico en
p3. Testes pequefios. Actualmente, con
9 afios, presenta hipertelorismo, eri-
tema conjuntival, orejas grandes, in-
cisivos separados con borde festonea-
do, hiperlaxitud articular, escasa ma-
sa muscular en extremidades inferio-
res a nivel distal, genu valgo y pies
plano-valgos. Leve temblor de accidn.
Discordancia del lenguaje comprensi-
Vo y expresivo, que afecta la comuni-
cacion. Valoracién oftalmoldgica: dis-
trofia periférica corneal y atrofia peri-
papilar. Conclusién. Destacan en este
paciente las alteraciones de la sustan-
cia blanca en la RM y el temblor, este
Ultimo no descrito en pacientes con
esta aneuploidia aunque si en casos
de sindrome de Klinefelter y sindrome
48, XXXY.
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P66.

Sindrome de Joubert y
trastornos relacionados.
Enfermedad por afectacion de
los cilios primarios (‘ciliopatias’)
C. Sierra Cércoles, R. Parrilla Mufioz,

J. de la Cruz Moreno, E. Garcia Jiménez,
M. Simonet Lara, M. Martinez Padilla

Unidad de Neuropediatria. UGC Pediatria.
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. El sindrome de Joubert
y sus trastornos relacionados son un
grupo de enfermedades con retraso
en el desarrollo y mltiples anomalias
congénitas en las que el sello obliga-
torio es el ‘signo del molar’ en neuro-
imagen (malformacién compleja del
vermis. mesencéfalo y romboencé-
falo). Son clinicamente heterogéneas
con signos neuroldgicos: hipotonia,
ataxia, movimientos anormales de
ojos y lengua, nistagmo, apraxia res-
piratoria neonatal y retraso mental,
que pueden asociarse a distrofia reti-
niana, nefronoptisis, fibrosis hepatica
y malformaciones orofaciales. Este
marcado polimorfismo puede expli-
carse por su heterogeneidad genéti-
ca, 10 genes implicados, que codifi-
can las proteinas de los cilios prima-
rios, incluyendo el sindrome de Jo-
ubert y sus trastornos relacionados en
el grupo de enfermedades emergen-
tes denominadas ‘ciliopatias’. Clasi-
ficacion: puro, ocular (AHI1), sindro-
me de Joubert con defectos renales
(NPHP1-RPGRITL), sindrome de Joubert
con defectos oculorrenales (CEP290),
sindrome de Joubert con defectos he-
péticos (TMEMG67) y sindrome de Jou-
bert con defectos orofaciales (TMEM216).
Objetivo. Presentar tres casos adap-
tados a la clasificacion de subgrupos
seglin clinica, RM y genética. Casos
clinicos. Caso 1: nifia de 15 meses con
diagndstico de sindrome de Joubert
ocular: hipotonia, ataxia, retraso cog-
nitivo, afectacién ocular y mutacién
homocigota ¢.21686C>A en el gen
AHI1. Caso 2: nifia diagnosticada con
9 afios de sindrome de Joubert con de-
fectos orofaciales: hipotonia, apraxia
respiratoria neonatal, ataxia, movi-
mientos anormales de ojos y lengua,
retraso mental profundo, labio lepori-
no, amaurosis de Leber y signo del
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molar. Caso 3: nifio diagnosticado con
11 afios de sindrome de Joubert con
defectos hepdticos: hipotonia, ataxia,
retraso cognitivo, nistagmo, colobo-
ma, coriorretinitis, fibrosis hepdtica y
disgenesia renal. Conclusién. Destaca
la importancia del reconocimiento del
patrén neurorradioldgico y clinico pa-
ra poder confirmar el diagndstico por
genéticay ofrecer un prondstico y diag-
néstico genético/prenatal.

Viernes, 1de junio de 2012
14:00-16:00 h.
Area de Exposicion

Malformaciones congénitas
del SNCy sindromes
neurocutaneos (P67-P72)

P67.

DAMP, manchas café au lait

y macrocefalia en una familia
portadora de la variante p.Arg
1809Cys de la neurofibromina
R. Coronado Contreras ?, J. Barrena
Crespo @, D. Vazquez Sanchez ?,

F. Corella Vicente @, I. Hernan Sendra @,
M. Flotats Bastardes ®
2 Hospital de Terrassa. Consorci Sanitari.

Terrassa, Barcelona. ® Hospital Universitari
Vall d’Hebron. Barcelona.

Introduccién. La variante p.Arg 1809Cys
de la neurofibromina, debida a la mu-
tacién ¢.5425C>T, esta descrita como
un polimorfismo y como una posible
mutacién del gen NF7 asociada a un
fenotipo leve. Caso clinico. Se presen-
ta una familia donde las dos herma-
nas y el padre estaban afectados por
la variante genética. El caso indice es
la hermana pequefia que, con 7 afios
de edad, presenta manchas café au
lait caracteristicas de neurofibroma-
tosis tipo 1 (NF1), macrocefalia y tras-
torno por déficit de atencién asociado
a trastorno del desarrollo de la coor-
dinacién (DAMP). La hermana mayor
presenta las manchas café au lait y
trastorno del desarrollo con criterios
DAMP. El padre sélo presenta una
mancha hipercrémica no tipica de

NF1. Conclusién. Nuestro caso confirma
la expresién variable de la mutacién
presentada, pero con una afectacion
significativa sobre el neurodesarrollo
similar a la de otras mutaciones del
mismo gen.

P68.

Una forma ‘moderada’ de
hipoplasia pontocerebelosa
tipo 1

R. Veldzquez Fragua?, P. Tirado Requero®,

C. Roche Herrero 2, A. Tendero Gormaz @,
A. Martinez Bermejo ®
2 Neurologia Infantil. Hospital Infantil

La Paz. ® Neurologia Infantil. Hospital
Fundacién Jiménez Diaz. Madrid.

Introduccion. La hipoplasia pontoce-
rebelosa tipo 1 (HPC1) es una hipopla-
sia del puente y del cerebelo asociada
a enfermedad de las motoneuronas
del asta anterior. Se caracteriza por
hipotonia grave y debilidad muscular
que comienza en el periodo prenatal
o al nacimiento, con una esperanza
de vida que no suele exceder unos
meses. Recientemente, el espectro de
esta enfermedad se ha ampliado con
cuadros mds moderados, con comien-
z0 mas tardio de los sintomas, super-
vivencia mds prolongada y una atro-
fia pontina que no se aprecia en la
neuroimagen. Caso clinico. Paciente
con evidencia de defecto en el cerebe-
lo y sintomas de atrofia muscular es-
pinal, diagnosticada por los estudios
electrofisioldgicos y biopsia muscular,
pero con estudio genético negativo
para atrofia muscular espinal. Los sin-
tomas comenzaron tras un periodo
normal durante los primeros meses
de vida. Actualmente tiene 11 afos y
presenta un cuadro de hipotonia y re-
traso psicomotor muy grave. Conclu-
siones. Desde 2002, en que Rudnik-
Schoneborn amplié el fenotipo de
HP(C1, se han publicado varios casos
de la forma moderada, similares al
nuestro; el tipo de herencia mas pro-
bable es la autosémica recesiva, co-
mo también sospechamos en nuestro
caso, y la causa genética permanece
desconocida. Para completar el estu-
dio se debe valorar el diagnéstico di-
ferencial con defectos de la glicosila-
cion, enfermedades de la cadena res-
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piratoria, deplecién del ADN mitocon-
drial, distrofias musculares congéni-
tas, distrofia neuroaxonal infantil y
las otras seis formas de HPC descritas
actualmente.

P69.

Esclerosis tuberosa en
gemelas monocoriales
F. Paredes Carmona, M. Gémez Garcia

de la Banda, N. Campa Falcén, L. Minguell
Domingo, T. Vallmanya Cucurull, E. Solé

Hospital Universitari Arnau de Vilanova.
Lleida.

Introduccion. Aproximadamente el 1,5%
de las urgencias hospitalarias pedia-
tricas son crisis convulsivas, siendo la
mayoria de ellas convulsiones febriles
o descompensaciones epilépticas. Pre-
sentamos el caso de dos hermanas
gemelas monocoriales que acuden a
urgencias, con un intervalo de cinco
meses, por episodios epilépticos. Ca-
sos clinicos. Caso 1: lactante de 7 me-
ses, fruto de una primera gestacion
gemelar monocorial de 34 semanas,
derivada a urgencias tras convulsién
afebril, focal, de 30 minutos de dura-
cién, sin otra clinica. Se realizan anali-
tica y EEG, que resultan normales, y
RM, que informa de lesiones hipoxi-
coisquémicas crénicas. Reacude a los
cinco meses por convulsion febril, ob-
jetivdndose en la exploracién tres
manchas hipocrédmicas lanceoladas,
por lo que se realiza una TAC craneal
en que se aprecian multiples calcifica-
ciones subependimarias. Caso 2: lac-
tante de 12 meses, con hermana ge-
mela diagnosticada 15 dias antes de
esclerosis tuberosa, que acude a ur-
gencias tras convulsion tonicocldnica
generalizada en el contexto de un
cuadro febril. En la exploracién fisica
destacan cinco manchas hipocrémi-
cas. Se realizan analitica y EEG, que
resultan normales, y TAC craneal, que
informa de presencia de nddulos
subependimarios calcificados y tibe-
res parietales. Se amplia estudio y se
confirma el diagndstico de esclerosis
tuberosa. Conclusiones. La esclerosis
tuberosa es una enfermedad infre-
cuente con una incidencia aproxima-
da de 1/10.000 recién nacidos. Pre-
senta una herencia autosémica domi-

nante, con un tercio de mutaciones
de novo y una penetrancia casi com-
pleta con alta variabilidad. Los genes
afectos 7SCTy TSC2 codifican protei-
nas supresoras de tumores, afectan-
do de esta forma a la proliferacién ce-
lular. En un 65% de los casos comien-
za en forma de convulsiones durante
el primer afio de vida. Ante toda con-
vulsién en un lactante es obligada la
exploracién minuciosa de la piel.

P70.

Sindrome de Aicardi en un
lactante con diagndstico
prenatal de quiste aracnoideo
interhemisférico

A. Izquierdo Martin, A. Lépez Lafuente,

A. Polo Antunez, R. Martin Fernandez,
M. Garcia Garcia, V. Carretero Diez

Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres.

Introduccion. El sindrome de Aicardi
es un trastorno poco frecuente, casi
exclusivo en mujeres, definido por la
triada de agenesia de cuerpo calloso,
espasmos infantiles y lagunas coroi-
deas. Habitualmente se asocian otros
hallazgos: coloboma éptico, hetero-
topias periventriculares, quistes intra-
craneales, anomalias costovertebra-
les, asimetria hemisférica, etc. El pro-
nostico es desfavorable en la mayoria
de los casos, con elevada morbilidad,
alteracién grave del desarrollo y mor-
talidad precoz. Caso clinico. Primera
hija de padres sanos. A las 28 sema-
nas de edad gestacional se objetiva
en ecografia una imagen sugerente
de quiste aracnoideo interhemisféri-
co. La RM fetal lo confirma. Amnio-
centesis con cariotipo FISH: normal.
Parto eutdcico a las 40 semanas. Ex-
ploracioén fisica: normal. Ecografia al
nacimiento no confirmatoria. RM ce-
rebral (sequndo mes): quistes inter-
hemisféricos medioposterior derechos,
quiste en la fosa posterior derecha,
hiperintensidades en el caudado de-
recho, displasia cortical frontocingu-
lar y disgenesia del cuerpo calloso. A
los 2 meses y 20 dias de edad inicia
episodios criticos de espasmos en
flexién. EEG: actividad paroxistica fo-
cal hemisférica derecha intensa. Valo-
racién oftalmoldgica: coloboma de
nervio éptico derecho y lagunas coroi-
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deas bilaterales. Radiografia costal y
de la columna vertebral: normal. Con-
trol de las crisis con vigabatrina du-
rante dos meses, posteriormente rei-
nicia crisis parciales farmacorresisten-
tes. Edad actual: 15 meses. Desarrollo
psicomotor con afectacién leve-mo-
derada. Conclusiones. El sindrome de
Aicardi puede detectarse por ecogra-
fia fetal y deberia considerarse en el
diagnéstico diferencial de fetos, sobre
todo mujeres, con alteraciones cere-
brales quisticas. Tiene una variable
expresividad clinica y en la bibliogra-
fia revisada aparecen casos sin el pro-
néstico infausto esperado, incluso con
funcién cognitiva normal.

P71.

Didimosis aplasticopsilolipara:
un sindrome neurocutaneo
poco conocido

A. Herndndez Nuiez ¢, D. Martinez
Sanchez?, R. Rodriguez Diaz ®,

M. de Santos Moreno °, P. Manzanares
Blazquez °, M. Rivero Martin ®

2 Dermatologia. ° Pediatria.

Hospital Universitario de Fuenlabrada.
Fuenlabrada, Madrid.

Introduccion. La lipomatosis encefalo-
craneocutdnea es una forma de sin-
drome neurocutaneo que asocia ano-
malias cerebrales (como lipomas in-
tracraneales), oculares y cutaneas, y
cuyo principal marcador es el nevus
psiloliparo, que se presenta ipsilateral
al resto de anomalias. Esto ocurre co-
mo resultado de una mutacién letal
que sobrevive en forma de mosaico.
Presentamos el caso de un paciente
con esta asociacion. Caso clinico. Ni-
fio de 2 afios, remitido a consulta por
una placa alopécica en el cuero cabe-
lludo, que presenta desde el naci-
miento. Primer hijo de madre sana y
padre intervenido de neoplasia renal.
Embarazo normal Parto a término por
cesarea por no progresion. Coristoma
+ coloboma congénito en el ojo iz-
quierdo al nacimiento, intervenido. Pre-
sentaba en la regién temporal izquier-
da tres placas alopécicas de 5 mm, y
en la regién parietal izquierda, una
placa de varios centimetros, con pelo
escaso y lesién subcutdnea palpable
de consistencia blanda. Diagnostica-

N

do de aplasia de cutis y nevus lipoma-
toso. Ante la asociacion con malfor-
macién ocular asociada se diagnosti-
ca de nevus psiloliparo. RM craneal:
quiste aracnoideo temporal izquier-
do. En la actualidad tiene 3 afios y es-
ta en seguimiento por Oftalmologia.
Sin otros datos de interés en la evolu-
cién. Conclusidn. La asociacion de ne-
vus psiloliparo y lipomatosis encefalo-
craneocutdnea se conoce como sin-
drome neurocutaneo asociado a epi-
lepsia y retraso mental. La aplasia de
cutis congénita junto al nevus psiloli-
paro se ha descrito recientemente
con el nombre de didimosis para ex-
plicar la proximidad temporal y espa-
cial de estas lesiones. Presentamos
un caso mas de esta asociacién esca-
samente descrita, que hace pensar
que forme parte de un espectro clini-
co de presentacién de la lipomatosis
encefalocraneocutdnea.

P72.

Esquisencefalia por infeccion
congénita por citomegalovirus
S. Ourani?, J. Campistol Plana @,

M. Claveria Puig ®

2 Neurologia. ® Otorrinolaringologia.
Hospital San Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Actualmente, la infeccién
congénita por citomegalovirus (CMV)
es una de las principales causas de
déficit neuroldgico en el mundo occi-
dental, que afecta al 0,5-2,4% de los
recién nacidos. Sin embargo, sélo el
10-15% presentan sintomatologia, in-
cluyendo retraso del crecimiento in-
trauterino, hepatomegalia, ictericia,
sordera neurosensorial y epilepsia. En
mas de dos tercios de estos nifios la
neuroimagen presenta hallazgos es-
pecificos ya en el periodo prenatal o
posnatal. Caso clinico. Nifia de 18 me-
ses de edad con esquisencefalia debi-
do a la infeccién congénita por CMV.
En el sequndo trimestre de embarazo
se detectd ventriculomegalia bicame-
ral y lesiones quisticas en ambas cisu-
ras de Silvio. La serologia de la madre
indicd una infeccion congénita por
CMV que se confirmé al nacer. A los
18 meses, la RM craneal muestra es-
quisencefalia bilateral de labio abier-
to y dreas de polimicrogiria. Conclu-

siones. Los hallazgos de neuroimagen
mas comunes de la infeccién congéni-
ta por CMV incluyen calcificaciones
periventriculares, ventriculomegalia,
quistes temporales, trastornos de la
migracién, anomalias de la sustancia
blanca y displasia del hipocampo. La
esquisencefalia, aunque mas infrecuen-
te (< 5% de los casos por CMV congé-
nito), puede atribuirse a la infeccién
congénita por CMV, sugiriendo una
infeccion en los primeros meses de
embarazo, con una grave afectacién
neuroldgica.

Viernes, 1 de junio de 2012
14:00-16:00 h.
Area de Exposicion

Neuromuscular/sistema
nervioso periférico (P73-P79)

P73.

Distrofinopatia manifestada
como un cuadro de
pseudomiopatia metabdlica
J. Pantoja Martinez ?, N. Molini @,

S. Teijeira ®, B. San Millan ®,

C. Navarro Fernandez®, J. Millan

2 Hospital de la Plana. Castellén.

® Hospital Meixoeiro. Vigo. ¢ Hospital
Universitario La Fe. Valencia.

Introduccion. Las distrofinopatias se
pueden manifestar desde un cuadro
tipico de distrofia muscular de Du-
chenne (DMD) o de Becker (DMB)
hasta fenotipos mas leves que inclu-
yen hiperCKemias asintomaticas y
cuadros de intolerancia al ejercicio
con calambres y mioglobinuria recu-
rrente, como sucede en las miopatias
metabdlicas. Presentamos dos her-
manos con esta Ultima forma clinica
portadores de una delecién del gen
DMD. Caso clinico. Varén de 15 afios
que inicia, a los 9 afios de edad, un
cuadro de intolerancia al ejercicio con
mialgias y calambres tras el ejercicio
fisico intenso, y asocia en una ocasion
emision de orinas rojas. En reposo per-
manece asintomdtico. Fenotipo nor-
mal, sin hipertrofia de pantorrillas, y

balance y fuerza muscular normales.
Las cifras de creatincinasa (CK) oscilan
entre 2.000 UI/L cuando estd asinto-
matico y 25.000 Ul/L cuando presen-
ta sintomas. Test de ejercicio con is-
quemia del antebrazo: normal. Bio-
quimica basal y estudio metabdlico:
normal. Biopsia muscular; ausencia
de alteraciones morfolégicas, irrequ-
laridades en marcajes Dys2, Dys1y 3y
sarcoglicanos. Utrofina: normal. Mio-
fosforilasa y mioadenilato de amina-
sa: positivas. Descartadas mutaciones
CPT2. Estudio MLPA del gen distrofi-
na: delecién que comprende exones
48 a 55. Hermano de 22 afios con la
misma sintomatologia desde los cua-
tro afios. Fenotipo normal. CK: 600-
2000 UI/L. Presenta la misma dele-
cién, aligual que la madre, portadora
asintomatica con CK normales. Con-
clusion. Ante todo nifio con mialgias y
calambres tras el ejercicio con eleva-
cién de CK'y mioglobinuria es necesa-
rio descartar una miopatia metabdli-
ca, aunque también deberian investi-
garse deleciones del gen DMD e inclu-
so mutaciones puntuales si los estu-
dios anteriores resultaran negativos.

P74.

Casos de atrofia muscular
espinal en nuestra comunidad
en los ultimos 12 afios.
Manejo y soporte ventilatorio:
un dilema ético

M. Cortada Gracia, M. Mora Bestard,

M. Grimalt Calatayud, F. Osona Rodriguez
de Torres, E. Miravet Fuster, G. Pico Fuster

Hospital Universitari Son Espases.
Palma de Mallorca.

Introduccion. La atrofia muscular es-
pinal (AME) es una enfermedad neu-
rodegerenativa de prondstico invaria-
blemente mortal. El manejo de los
pacientes en las reagudizaciones res-
piratorias plantea dilemas éticos. Pa-
cientes y métodos. Estudio epidemio-
l6gico retrospectivo de los casos de
AME en los ultimos 12 afios en nues-
tro hospital. Se analiza edad al diag-
nostico, evolucién, genética y trata-
miento. Se revisan las actitudes en
cuanto al soporte respiratorio. Resul-
tados. Se obtienen 14 pacientes (seis
varones y ocho mujeres). Cinco de ellos
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con AME-, edad diagndstica media de
4 meses (cuatro exitus), y nueve con
AME-II, con inicio clinico a los 9 meses
y diagnéstico a los 4,2 afios. Todos los
AME-II viven actualmente. Las princi-
pales complicaciones fueron respira-
torias y ortopédicas. Todos los casos
se confirmaron genéticamente. Todos
los pacientes AME-| recibieron trata-
miento fisioterapico y ortopédico y to-
dos, salvo dos, se han manejado sin
soporte ventilatorio. Uno de ellos fa-
llecié con ventilaciéon no invasiva en
cuidados intensivos tras acordar con
la familia la no adopcién de medidas
extraordinarias. El otro paciente, con
10 afios, precisa ventilacién no invasi-
va nocturna y en las reagudizaciones.
Conclusiones. Existe una amplia va-
riabilidad en la practica médica en
cuanto al manejo respiratorio en pa-
cientes con AME. La especialidad mé-
dica del profesional a cargo del pa-
ciente influye en las recomendaciones
y en la toma de decisiones de la fami-
lia. La supervivencia a largo plazo de
estos pacientes es posible con y sin
traqueostomia. A pesar de la percep-
cién generalizada de que los nifios
con AME tienen una pobre calidad de
vida, esta visién no siempre es com-
partida por sus cuidadores.

P75.

Sindrome del tunel carpiano
familiar de inicio infantil

J. Fernandez Ramos, E. Lépez Laso,

I. Roncero Sanchez-Cano, M. Aguilar
Quintero, R. Camino Ledn, A. Collantes
Herrera

Unidad de Neurologia Pediatrica. UGC
Pediatria. Hospital Universitario Reina
Sofia. Cérdoba.

Introduccion. El sindrome del tdnel
carpiano (STC) es la neuropatia por
compresién mas frecuente en el adul-
to. Sin embargo, hay pocos casos des-
critos en la bibliografia en menores
de 10 afos. Las etiologias mas fre-
cuentes son las enfermedades de de-
pdsito lisosomal, las anomalias ana-
témicas, casos familiares, traumatis-
mos, practica intensiva de ciertos de-
portes y casos idiopaticos. Caso clini-
co. Nifia de 2 afios y 10 meses que
presenta, desde nueve meses antes,

episodios de dolor y parestesias en la
mufieca y la mano derecha, de inicio
nocturno, que la despiertan, con una
frecuencia de 1-3 episodios semana-
les. Madre y abuela materna diagnos-
ticadas de STC en la tercera década de
la vida. Sin traumatismos, actividades
manuales de riesgo, ni evidencia de
enfermedades sistémicas predisponen-
tes. La exploracion fisica no muestra
alteraciones, con fuerza y sensibilidad
normal, no atrofia tenar, signo de Ti-
nel positivo. No colabora para valorar
signo de Phallen. ENG: neuropatia cré-
nica de ambos nervios medianos con
afectacién sensitiva y motora grave.
Ecografia y RM de las mufiecas: nor-
males. Cribado de mucopolisacaridos
en orina: negativos. Estudio genético
de duplicacién en PMP22: negativo.
Tratamiento con férula ortésica noc-
turna y oxcarbacepina oral con reso-
lucién progresiva de la sintomatolo-
gfa, por lo que no ha sido intervenida
hasta ahora. Conclusiones. EI STC es
extraordinariamente raro en la infan-
cia. En nuestro caso presumimos un
origen familiar dada la ausencia de
otra etiologia demostrable. El tratamien-
to del dolor neuropdtico ha resuelto
la sintomatologia por completo.

P76.

Miopatia congénita

tipo multi-minicore:

a proposito de un caso

K. Guzmdn Laura, L. Hidalgo Garcia,

M. Arce Portillo, M. Madruga Garrido,
B. Mufioz Cabello, O. Alonso Luengo

Hospital Universitario Virgen del Rocio.
Sevilla.

Introduccion. La miopatia congénita
tipo multi-minicore es un trastorno neu-
romuscular con herencia autosémica
recesiva con incidencia desconocida
(la incidencia de las miopatfas congé-
nitas en general es de 6/100.000 na-
cidos vivos), caracterizada por la pre-
sencia de multiples pequefas zonas
de desorganizacién sarcomérica y pér-
dida de mitocondrias (minicores) en
la biopsia muscular y hallazgos clini-
cos de miopatia congénita. Caso clini-
co. Paciente de 8 afios que consulta
por sospecha de ausencias. En la ex-
ploracién destaca delgadez llamativa.
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Mancha café con leche en el brazo de-
recho. Miembros largos y delgados.
Pérdida de curvatura fisiolégica de la
columna. Rigidez espinal. Incapacidad
de flexién cervical. Movimientos ocu-
lares conservados. No alteracién de
pares craneales. Hipotonia muscular
global. Escapulas aladas. Fuerza glo-
bal de miembros superiores 4/5. Re-
flejos simétricos. Se levanta del suelo
con dificultad. Se solicitan CPK, EEG y
EMG/ENG: normales. Biopsia muscu-
lar: miopatia congénita tipo multi-
minicore con marcada internalizacién
nuclear y desorganizacién miofibrilar.
Estudio genético (RYR7) pendiente de
resultados. Conclusiones. La miopatia
congénita multi-minicore es muy va-
riable clinicamente. Se distingue una
forma cldsica con rigidez espinal, es-
coliosis prematura y afectacion respi-
ratoria, debida a mutaciones recesi-
vas en el gen SEPNT. Las mutaciones
recesivas en el gen RYRT se asocian a
un amplio rango de caracteristicas cli-
nicas que comprenden oftalmoplejia
externa, debilidad distal y afectacion
de la cintura pelviana similar a la mio-
patia de central core. El diagnéstico
se basa en la biopsia muscular. La
CPK y el EMG pueden ser normales.
Debe realizarse estudio genético a los
pacientes afectos y a los familiares.
Las formas relacionadas con el gen
RYR1 se asocian a susceptibilidad a hi-
pertermia maligna.

P77.

Dificultad diagnéstica en las
polineuropatias inmunomediadas
de la infancia: a propdsito de
dos casos

L. Monlled, T. Armangué, N. Raguer,
M. Gratacos, F. Munell, A. Macaya

Hospital Universitari Materno-Infantil
Vall d’"Hebron. Barcelona.

Introduccion. Las polineuropatias in-
munomediadas subagudas o crénicas
son excepcionales en la infancia. Pre-
sentamos dos casos con dificultad
diagndstica afiadida por su curso cli-
nico y electrofisiolégico. Casos clini-
cos. Caso 1: nifia de 5 afios con cua-
dro subagudo de debilidad progresiva
e hiporreflexia en las extremidades
inferiores, que impedia la bipedesta-

cién. A los cinco meses el electromio-
grama mostraba denervacién aguda
en las extremidades inferiores y mini-
mas alteraciones neurograficas, sien-
do el estudio neurografico previo nor-
mal. Se inicié tratamiento con gam-
maglobulinas con mejoria notable.
Ha presentado un curso remitente-re-
cidivante, requiriendo dosis de inmu-
noglobulinas intravenosas cada 3-4
semanas y tratamiento corticoideo
crénico. Caso 2: nifio de 10 afios con
cuadro de siete semanas de evolucién
de debilidad progresiva, hiperalgesia
y manifestaciones disautondmicas. El
estudio neurofisiolégico mostré una
polirradiculoneuropatia sensitivomo-
tora de predominio desmielinizante.
Se inici6 tratamiento con inmunoglo-
bulinas intravenosas con mejoria. Con-
clusiones. Aunque el primer caso si-
gue una evolucién crénica clara, ini-
cialmente no se pudo catalogar como
polirradiculoneuropatia desmielinizan-
te inflamatoria crénica dada la nor-
malidad de la neurografia inicial. En
el segundo caso, si bien la evolucién
mas alla de cuatro semanas es un cri-
terio diagndstico de polirradiculoneu-
ropatia desmielinizante inflamatoria
crénica en la infancia, el curso clinico
y la presentacién, incluyendo la afec-
tacién autondmica, es mas caracteris-
tica de las formas agudas. El diagnés-
tico de estas neuropatias en la infan-
cia es dificil, por su baja frecuencia,
por la ausencia de marcadores espe-
cificos y por la existencia de casos ati-
picos que no se ajustan a los criterios
diagnésticos actuales. A menudo el
diagndstico viene dado por la evolu-
cién y respuesta al tratamiento.

P78.

Peliosis hepatica en un
paciente con miopatia
miotubular y diabetes mellitus
A. Peridfiez Vasco, M. Correa Vela,

M. Lépez Lobato, M. Madruga Garrido,
E. Arce Portillo, O. Alonso Luengo

Hospital Universitario Virgen del Rocio.
Sevilla.

Introduccion. La miopatia miotubular
ligada al X es una enfermedad neuro-
muscular hereditaria grave, pertene-
ciente al grupo de las miopatias con-
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génitas. A largo plazo aparecen com-
plicaciones extramusculares que de-
ben diagnosticarse y tratarse a tiem-
po dado el impacto que generanenla
morbimortalidad de estos pacientes.
Una de las complicaciones descritas,
aungue en raras ocasiones, es la pe-
liosis hepdtica. Existe un Unico caso
descrito en la bibliografia que asocia
peliosis y diabetes mellitus tipo 1
(DM1). Caso clinico. Vardn que desde
el nacimiento manifiesta hipotonia
global y distrés respiratorio grave. El
estudio metabdlico y las determina-
ciones de CPK son normales. La biop-
sia muscular revela hipotrofia y pre-
sencia de miotubulos en las fibras ti-
po I. El estudio genético confirma la
existencia de una mutacién no descri-
ta previamente (c.1120C>T) en el gen
MTMT1, localizado en el cromosoma X.
Con tres afios de vida desarrolla epi-
sodio de shock hipovolémico por san-
grado abdominal masivo secundario
a peliosis hepatica. Dos meses mas
tarde es diagnosticado de DM1 tras
detectarse cifras elevadas de gluce-
mia acompafiadas de clinica cardinal
(anticuerpos antiislotes pancreaticos
positivos). Conclusiones. Dada la co-
incidencia de presentacién clinica de
nuestro paciente con el Unico caso
descrito con miopatia miotubular, pe-
liosis hepdtica y DM1, postulamos que
la naturaleza de esta asociacién po-
dria basarse en una misma mutacién
genética y que, por tanto, la DM1,
ademas de la peliosis hepatica, po-
dria considerarse como una de las
complicaciones a largo plazo de los
pacientes con miopatia miotubular y
con ello obligaria a un seguimiento
preventivo especifico.

P79.

Miotonia congénita secundaria
a mutacion del gen SCN4A

I. Marti Carrera ®, M. Lépez Garcia ?,
J. Poza Aldea ®, L. Martorell Sampol ¢

2 Pediatria. ® Neurologia. Hospital
Universitario Donostia. San Sebastian.
¢ Genética. Hospital Universitari Sant
Joan de Déu. Barcelona.

Introduccién. Las canalopatias son un
grupo de enfermedades producidas
por alteracién de canales iénicos, en-
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tre las que se encuentran las mioto-
nias no distrdficas. La miotonia congé-
nita se asocia a mutaciones del canal
de cloro (CLN7), mientras que las mu-
taciones del canal de sodio (SCN4A)
producen diferentes fenotipos: para-
miotonia congénita, miotonias agra-
vadas por potasio y paralisis periddica.
Presentamos una familia con mioto-
nia congénita, CLNT negativa, con mu-
tacion en SCN4A. Caso clinico. Nifia de
4 meses que consulta por pies cavos.
En la exploracién presenta braquicefa-
lia, hendiduras palpebrales y boca pe-
quefa. No amimia facial. Manos es-
pontaneamente cerradas y apertura
dificultosa. Pies cavos. No debilidad
muscular ni hipotonia axial o de extre-
midades. No hipertrofia muscular. La
abuela maternay la tia abuela presen-
taban miotonia en el EMG. Asintoma-
ticas. Madre con leve miotonia en las
manos. EI EMG de la madre y la nifia
objetiva miotonia continua. A los 22
meses la nifia permanece estable, con
miotonia sélo presente en los pies. No
existen episodios de debilidad ni fluc-
tuacion con el ejercicio ni la ingesta. El
estudio genético descarta mutaciones
del gen CLCNTy objetiva la mutacién
4897C>G en heterocigosis en el gen
SCN4A. Esta mutacion se ha descrito
previamente en pacientes con mioto-
nia agravada por potasio. Conclusio-
nes. Las mutaciones del gen SCN4A
presentan diferentes fenotipos clini-
cos: paramiotonia congénita, mioto-
nias agravadas por potasio y paralisis
periddicas. A pesar de haber una rela-
cién genotipo-fenotipo, existe un sola-
pamiento entre las diferentes formas
clinicas. En los casos de miotonia con-
génita CLN7 negativa, deberia estu-
diarse el gen SCN4A.

Viernes, 1de junio de 2012
1’4:00-16:00 h.
Area de Exposicion

Patologia vasculary
patologia sistematica
(P80-P83)

P80.

Infartos isquémicos cerebrales
secundarios a displasia
fibromuscular: clinica atipica
y etiologia infrecuente

M. Garcia Puig 2, A. Roche Martinez 2,

. Lorente Hurtado ?, A. Rovira Cols ®,
J. Barnaus Pujol ¢, J. Perendreu Sans ¢
2 Unidad de Neuropediatria. ° Radiologia.

¢ Radiologia Intervencionista. Corporacié
Sanitaria Parc Tauli. Sabadell, Barcelona.

Introduccion. La incidencia de acciden-
tes cerebrovasculares (ACV) en la in-
fancia es baja y su reconocimiento es
dificil: con un inicio frecuentemente
insidioso y un curso progresivo y fluc-
tuante, pueden confundirse con otras
alteraciones neuroldgicas. Se presen-
ta un caso de ACV como hallazgo no
esperado en un nifio con sintomas
inespecificos. Caso clinico. Varén de 7
afios, que acude a urgencias por do-
lor cervical de una semana de evolu-
cién, vomitos y cefalea en las ultimas
horas. Sin antecedentes familiares ni
personales de interés. Exploracién fi-
sica: paciente estable, orientado, sin
focalidad neuroldgica, salvo rigidez
cervical. Analitica bdsica y puncién
lumbar: normales. En urgencias pre-
senta mareo e inestabilidad. TAC cra-
neal: normal. RM cerebral: infartos
taldmicos bilaterales y cerebelosos
izquierdos en fase aguda y crénica.
Se inicia tratamiento antiagregante. Se
completa estudio con ecocardiografia
y estudio de trombofilia: normales.
Eco-Doppler de troncos supraadrticos:
ausencia de permeabilidad de la ar-
teria vertebral izquierda. Angiografia
cerebral: estenosis arterial vertebral
izquierda sugestiva de displasia fibro-
muscular. Se realiza angioplastia te-
rapéutica, con resultado satisfactorio.
El estudio radioldgico descarta este-
nosis a otros niveles. El paciente per-

manece asintomdtico tras ocho me-
ses de tratamiento antiagregante. Con-
clusiones. La displasia fibromuscular
es una enfermedad arterial que afec-
ta con mayor frecuencia las arterias
renales, aunque también puede afec-
tar la carétida interna, la vertebral y
otras arterias. Los pacientes frecuen-
temente estan asintomaticos y el diag-
néstico suele ser casual; la presenta-
cién clinica habitual en el cerebro es
de unictus isquémico. Constituye una
entidad infrecuente, pero debe consi-
derarse en nifios con infartos recurren-
tes o no explicables por otra causa.

P81.

Neurobehcet en la infancia:
una entidad de dificil
diagnéstico

M. Sardina Gonzalez ?, C. Caceres
Marzal 2, M. Delgado Cardoso ®,
C. Zarallo Reales ®, B. Rojas Recio °

2 Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de
Preescolares. Departamento de Pediatria.
Hospital Materno-Infantil. Complejo
Hospitalario Universitario de Badajoz.
Badajoz.

Introduccion. La enfermedad de Beh-
cet es una vasculitis sistémica que
puede afectar al sistema nervioso
central. Se trata de una entidad rara
en nifios, de dificil diagnéstico si al ini-
cio no se cumplen los criterios clinicos
requeridos. Caso clinico. Varén de 6
afios, sin antecedentes de interés, que
ingresa por cefaleas incapacitantes,
fiebre recurrente, aftas orales de re-
peticién y varias meningitis asépticas.
Presenta exploracién fisica normal,
no se encuentran ulceras en otra loca-
lizacién ni tampoco alteraciones neu-
rolégicas. Posteriormente aparecen
signos de hipertensién intracraneal,
siendo diagnosticado de hidrocefalia
posmeningitis e intervenido para la
colocacién de una valvula de deriva-
cién ventriculoperitoneal. Mas tarde
se afiade una trombosis de los senos
longitudinal y transverso derecho. Las
analiticas muestran anemia de tras-
torno crénico y aumento de reactan-
tes de fase aguda, siendo el resto de
los estudios (incluidos bioquimica, coa-
gulacién, autoinmunidad, histocom-
patibilidad, serologias, cultivos y liqui-
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do cefalorraquideo) normales. Median-
te neuroimagen se evidencian unas
lesiones hiperintensas en T, en la ca-
beza del nicleo caudado izquierdo,
tdlamo derecho, capsulas internas y
periventriculares, y se aprecian otras
mas tenues en el mesencéfalo y la
protuberancia. El test de patergia es
negativo. Ante la alta sospecha de
neurobehget se inicia tratamiento cor-
ticoideo con mejoria posterior, pasan-
do después a azatriopina. Actualmen-
te, asintomatico. Conclusiones. El co-
mienzo de la enfermedad de Behcet
mediante afectacién neuroldgica pue-
de anticiparse a las manifestaciones
sistémicas tipicas de la enfermedad.
Esto no es infrecuente en la edad pe-
didtrica, por lo que deberian revisarse
los criterios clinicos diagnésticos a fin
de no retrasar el inicio de un trata-
miento adecuado.

P82.

resia y pardlisis facial, y uno, fiebre,
alteracién de conciencia y monopare-
sia. A todos se les realizd estudio de
trombofilia, endocrinometabdlico, se-
roldgico, cardiolégico, RMy angiorre-
sonancia. Se encontraron lesiones is-
quémicas en nucleos de la base y la
capsula interna. Se inicié tratamiento
anticoagulante al diagndstico en tres
casos, cambiando posteriormente a
antiagregante en los idiopdticos, y se
continud anticoagulacién en déficit
de proteina S. En un caso se evidencié
infeccién por Mycoplasma pneumoniae.
Todos con pronéstico favorable. Con-
clusiones. Precisamos un protocolo de
actuacién en los ACV isquémicos in-
fantiles. Su aplicacién en esta patologia
poco habitual mejora la calidad de la
atencién y el prondstico. Es importan-
te el diagndstico etioldgico para deci-
dir terapia preventiva de recurrencias.

P83.

Accidente vascular cerebral
isquémico infantil, necesidad
de un protocolo de actuacion
E. Garcia Jiménez, M. Simonet Lara,

C. Sierra Cércoles, R. Parrilla Mufioz,
M. Tirado Balagué, J. de la Cruz Moreno

Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. Los accidentes cerebro-
vasculares (ACV) isquémicos en la in-
fancia son raros, su incidencia anual
es de 2-3 casos/100.000 nifios, y no
es una patologia de manejo diagnds-
tico y terapéutico habitual. Debido al
vacio de protocolos, su extrapolacion
a los adultos y la ansiedad y dudas
que se producen ante esta entidad,
se elabord un protocolo de actuacion.
Objetivos. Describir las caracteristicas
clinicas de presentacion de ACV isqué-
micos para una identificacién precoz y
definir la actitud terapéutica antes y
después de establecer la etiologia.
Pacientes y métodos. Cuatro casos de
ACV isquémicos ocurridos en 10 me-
ses en nuestro servicio: edad, sexo,
sintomas, diagndstico y tratamiento
pre y posdiagndstico. Resultados. Des-
de enero hasta octubre de 2011, dos
nifios y dos nifias entre 5 meses y 2
afios de edad sufrieron un ACV isqué-
mico. Previamente asintomaticos. Uno
presentaba hemiparesia; dos, hemipa-

Crisis somatosensoriales
como forma de presentacion
de un cavernoma cerebral

M. Simonet Lara, C. Sierra Cércoles,
E. Garcia Jiménez, R. Parrilla Mufioz,
J. Vilchez Pérez, J. de la Cruz Moreno

Unidad de Neuropediatria. UGC Pediatria.
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. Los cavernomas repre-
sentan la lesién vascular mas comun
del sistema nervioso central en nifios.
Clinicamente, se manifiestan cuando
sangran. Los sintomas mas frecuen-
tes son las crisis convulsivas (16-60%)
y los déficits neuroldgicos (22,7%),
siendo menos frecuentes el sindrome
de hipertension intracraneal y las for-
mas asintomaticas. Caso clinico. Nifia
de 13 afios que, desde hace aproxi-
madamente cinco meses, presenta
episodios cada vez mas frecuentes de
parestesias en la lengua junto con
sensacion de que ésta se le va hacia
atrds, sudoracién e hiperventilacion.
En seguimiento por Psiquiatria Infan-
til por esta sintomatologia. Durante
su ingreso presenta numerosos de es-
tos episodios vivenciados con gran
agitacién y nerviosismo. EEG: normal.
En la RM cerebral se aprecia una ima-
gen nodular hemorragica en fase agu-
da en la regién subcortical parietal iz-
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quierda que, en la angiorresonancia
posterior, es filiada como angioma
cavernoso con sangrado. Crisis soma-
tosensoriales linguales secundarias a
la localizacién de la lesién vascular so-
bre la zona de la lengua del homun-
culo de Penfield. Con actitud conser-
vadora inicial se comienza tratamien-
to antiepiléptico, con escasa mejoria
en el nimero e intensidad de las cri-
sis, por lo que se procede a la exéresis
del cavernoma y del hematoma cere-
bral, con buena evolucién posterior.
Conclusiones. Las crisis sensoriales y
somatosensoriales pueden interpre-
tarse erréneamente como trastornos
de la esfera psiquidtrica; por ello, an-
te la presencia de sintomas psiquidtri-
cos de presentacién atipica o sugeren-
tes de focalidad, es importante des-
cartar organicidad.

Viernes, 1de junio de 2012
14:00-16:00 h.
Area de Exposicion

Patologia del
neurodesarrollo (P84-P85)

P84.

Disfuncién de la modulacién
propioceptiva en el nifio
con sindrome de Asperger

B. Matesanz Garcia 2, A. Garcia Pérez ®,
M. Brea Rivero ?, M. Martinez Granero °,
D. Natera de Benito ®, C. Fernandez de
las Pefias ®

2 Departamento de Fisioterapia, Terapia
Ocupacional, Rehabilitaciéon y Medicina
Fisica. Facultad de Ciencias de la Salud.
Universidad Rey Juan Carlos. ® Pediatria.
Hospital Universitario Fundacién Alcorcén.
Alcorcén, Madrid.

Introduccion. La disfuncién de modu-
lacién sensorial es una discapacidad
para proporcionar respuesta a esti-
mulos, de forma graduada y adapta-
da. Los estimulos propioceptivos in-
forman al cerebro sobre la posicién
de musculos y articulaciones, necesa-
rio para el control postural. La disfun-
cién de modulacién sensorial propio-
ceptiva interfiere en el desarrollo mo-

térico. Nuestro objetivo es identificar
diferencias de modulacién propiocep-
tiva entre nifios sanos y con sindrome
de Asperger. Sujetos y métodos. Estu-
dio trasversal de casos y controles em-
parejados por edad y sexo, incluyen-
do 50 nifios/as con sindrome de As-
perger y 50 sin trastorno alguno, de
5-10 afios. Se usé el perfil sensorial
(Dunn, 1999) como herramienta de
valoracién, centrandonos en el proce-
samiento propioceptivo. Resultados.
Se identificaron diferencias significati-
vas en los ftems: ‘sus movimientos
son rigidos’ (y? = 47,266; p < 0,001),
‘se cansa facilmente, en especial
cuando esta de pie o manteniendo al-
guna posicion especial’ (y? = 26,223;
p < 0,001), ‘hiperextiende codos o ro-
dillas para estabilizarse’ (> = 28,418;
p < 0,001), ‘parece que sus musculos
son débiles’ (y? = 24,505; p < 0,001),
‘aprieta con las manos débilmente’
(x? = 34,222; p < 0,001), ‘no puede
levantar objetos pesados’ (x* =
23,574, p < 0,001), ‘siempre se apo-
ya en algo’ (x> = 31,337; p < 0,001),
‘se agota facilmente’ (y? = 30,307,
p < 0,001) y ‘parece tener poca ener-
gia’ (x*=36,600; p < 0,001). Conclu-
sién. Descartadas otras causas orga-
nicas causantes de dificultades moto-
ricas en el nifio con sindrome de As-
perger, la disfuncion de modulacién
sensorial propioceptiva podria ser la
causa de su torpeza motora, su debili-
dad muscular y la necesidad habitual
de buscar apoyo corporal.

P85.

Influencia de la disfuncion de
la modulacidn sensorial tactil
en la vida de los nifos con
sindrome de Asperger

B. Matesanz Garcia ?, A. Garcia Pérez®,
M. Brea Rivero ?, M. Martinez Granero °,
D. Palacios Cefia ?, C. Fernandez de las
Pefias ®

2 Departamento de Fisioterapia, Terapia
Ocupacional, Rehabilitacién y Medicina
Fisica. Facultad de Ciencias de la Salud.
Universidad Rey Juan Carlos. ® Pediatria.
Hospital Universitario Fundacion Alcorcén.
Alcorcén, Madrid.

Introduccion. La disfuncién de modu-
lacién sensorial es una discapacidad
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para proporcionar respuesta a esti-
mulos de forma graduada y adapta-
da. Clinicamente, las personas con
disfuncién de modulacién sensorial
pueden responder ante el estimulo
con una hiperrespuesta. Comporta-
mientos elevados de hiperrespuesta
sensorial a estimulos tactiles pueden
interferir de manera importante en el
desempefio de actividades diarias, en
tareas académicas y en la participa-
cién social (Ben-Sasson, 2009). Suje-
tos y métodos. Estudio trasversal de
casos y controles emparejados por
edad y sexo, incluyendo 50 nifios/as
con sindrome de Asperger y 50 sin
trastorno alguno, de 5-10 afios. Se usé
el perfil sensorial (Dunn, 1999) como
herramienta de valoracion, centran-
donos en el procesamiento tactil. Re-
sultados. Se encontraron diferencias
significativas en el procesamiento tac-
til entre nifios con sindrome de Asper-
ger y los nifios sanos en los items:
‘evita ensuciarse con pintura de de-
dos, arena’, ‘expresa angustia cuan-
do le cortan el pelo y las uiias o le la-
van la cara’, ‘prefiere usar manga lar-
ga aun cuando hace calor o manga
corta aun cuando hace frio’, ‘le mo-
lesta lavarse los dientes’, ‘es sensible
a ciertos tipos de tela’, ‘le molestan
los calcetines y los zapatos’, ‘evita ir
descalzo especialmente en la arena o
sobre la hierba’, ‘reacciona agresiva-
mente al ser tocado’, ‘tiene dificulta-
des para estar cerca de otras perso-
nas’y ‘frota o rasca la zona del cuerpo
en la que ha sido tocado’ (todos, p <
0,01). Conclusiones. Las hiperrespues-
tas a estimulos tactiles restringen la
participacion de los nifios con sindro-
me de Asperger en su entorno esco-
lar, familiar y social, y aumentan su
nivel de alerta, contribuyendo a la fal-
ta de atencién y ansiedad.

S118

Viernes, 1de junio de 2012
1'4:00-16:00 h.
Area de Exposicién

TDAH y trastornos del
aprendizaje (P86-P92)

P86.

Impacto del TDAH en la vida
diaria y experiencias con su
diagnéstico y tratamiento
seglin los padres de nifios
afectados: resultados de un
estudio europeo en Espaiia
A. Hervas @, S. Guijarro Domingo @,

A. Bigorra?, P. Rodriguez Hernandez ®,
A. Mufioz ¢, S. Plaza

2 Unidad de Psiquiatria Infantil y Adolescente.
Hospital Universitario Mdtua de Terrassa.
Terrassa, Barcelona. ® Hospital Nuestra
Sefiora de Candelaria. Santa Cruz de
Tenerife. ¢ Departamento Médico.

Shire Pharmaceuticals Ibérica. Madrid.

Introduccion. El trastorno por déficit
de atencién/hiperactividad (TDAH) es
el trastorno psiquidtrico mas preva-
lente en nifios/adolescentes Objeti-
vo. Encuesta europea realizada para
evaluar el impacto del TDAH en la vi-
da de los pacientes. Pacientes y mé-
todos. Disefiada por especialistas en
TDAH y realizada en seis paises euro-
peos, utilizd una base de datos de
487.533 voluntarios (68.592 en Espa-
fia). Los padres/cuidadores de nifios
con TDAH respondieron a preguntas
sobre las experiencias de sus hijos,
diagnéstico y tratamiento. Las pre-
guntas fueron transcritas en escalas
para evaluar el nivel de las dificulta-
des encontradas en diferentes areas
(problemas escolares, sociales, domés-
ticos y sintomas de TDAH y comdrbi-
dos). Las puntuaciones de cada escala
se compararon con las obtenidas por
padres de nifios sin TDAH. Resulta-
dos. En Espafia, 107 y 110 padres de
nifios con y sin TDAH, respectivamen-
te, participaron en la encuesta; la
edad media de los nifios fue de 11,8 +
3,5y 1,7 + 5,5 afios, respectivamen-
te. Los nifios con TDAH presentaron
puntuaciones significativamente mas
desfavorables (p < 0,001) en casi la

totalidad de las escalas analizadas, in-
cluyendo impedimento general y difi-
cultades escolares, sociales y en casa.
La edad media de los nifios con TDAH
al diagnéstico fue de 7,0 + 3,0 afos;
2,8 + 2,8 médicos tuvieron que ser
consultados para alcanzar el diagnds-
tico, durante un periodo de 21,5 +
44,5 meses. El 56,9% de los nifios con
TDAH estaba recibiendo medicacidn,
sola (15,7%) o en combinacion con tra-
tamiento psicoldgico (41,2%). EIl 74,6%
de los padres declar6 estar satisfecho
con la medicacién. Conclusion. En nues-
tro estudio, los nifios con TDAH tienen
mas dificultades escolares, sociales y
en casa que los nifios sin TDAH.

P87.

Hematoencefalografia en
TDAH y disfunciones ejecutivas

F. Pérez Alvarez ®, M. Serra Sala ®,
C. Timoneda Gallart®, P. Serra Alexandra ©

2 Neuroconducta. Hospital Universitari
Doctor Josep Trueta. ° Fundacié Carme Vidal.
Institut Qualitat de Vida. UDG. ¢ Centre de
Geneética. Parc Cientific Tecnologic. UDG.
Girona.

Introduccién. La hematoencefalogra-
fia es poco costosa, poco investigada
y sencilla de aplicar Con luz roja-infra-
rroja como la pulsioximetria, detecta
la perfusién-oxigenacién del tejido
cerebral subyacente. Pacientes y mé-
todos. Muestra de 70 sujetos (mitad
varones, mitad muijeres), de 10-15 afios
de edad, 50 con trastorno por déficit
de atencién/hiperactividad (TDAH)
subtipo hiperactivo-impulsivo y 20
con disfuncién ejecutiva. Se realizd una
hematoencefalografia mientras re-
solvian dos tipos de tareas, con carga
emotiva frente a neutras. Conocimien-
tos aportados por la neuroimagen
funcional (RMf) como marco concep-
tual. Resultados. Mayor demanda de
concentracion. La funcién ejecutiva
se asocié (p = 0,01) a menor activi-
dad prefrontal. Segun la RMf, activa-
cién predominante de circuitos infe-
riores (emotivos). Circuitos cognitivos
superiores y emotivos inferiores se
activan en relacién inversa. El estado
de alerta-concentracién activa estos
circuitos emotivos. El patrén default
mode corresponde a circuitos emoti-

vos. Nuestros resultados indican acti-
vidad preferente de circuitos emoti-
vos, concentracién en las tareas con
un grado determinado de concentra-
cién y funcién ejecutiva. Un siguiente
paso sera comparar estos patrones
obtenidos con los de una muestra de
sujetos normales. Conclusiones. La
hematoencefalografia puede resultar
(til para el diagndstico, prondstico y
seguimiento terapéutico de las dis-
funciones neuroconductuales y cog-
nitivas mediante la definicién de pa-
trones. Nuevos estudios con mues-
tras amplias son deseables para au-
mentar los conocimientos al respecto
y poder establecer criterios de utili-
dad practica.

P88.

Valoracion test-retest
del estudio Aula Nesplora
para la valoracion del TDAH

M. Fernandez Fernandez ?, M. Morillo
Rojas ®, L. Alonso Romero ?

2 Hospital de Valme. ® Instituto Andaluz
de Neurologia Pedidtrica. Hospital
Universitario Virgen Macarena. Sevilla.

El trastorno por déficit de atencion/hi-
peractividad (TDAH) es el principal
motivo de consulta en la mayoria de
las unidades de neuropediatria de nues-
tro medio, alcanzando el 7% de los in-
dividuos en edad escolar y hasta el
4% de la poblacién adulta. Las dificul-
tades diagndsticas existentes y las
graves repercusiones de su mal diag-
néstico o un inadecuado tratamiento
hacen imprescindible el desarrollo de
nuevos procedimientos que permitan
una mejor valoracién de los pacien-
tes. Los avances en las nuevas tecno-
logias aplicadas a la informatica y los
videojuegos aportan cada dia mas
posibilidades a la prdctica clinica. Au-
la Nesplora es un test avanzado de
atencién continuada que incorpora
Ultima tecnologia basada en realidad
virtual y entorno 3D para la recopila-
cién de informacién en vivo y objetiva
sobre los sintomas nucleares del TDAH.
Una de las limitaciones que pueden
aparecer al repetir un test es el sesgo
de aprendizaje. Para demostrar la au-
sencia de éste, en Aula Nesplora estu-
diamos a un grupo de 30 pacientes a
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los que se les realizan las pruebas en
las mismas condiciones con una se-
mana de diferencia. Se realiza calculo
del tamafio muestral necesario para
consequir datos significativos. Los re-
sultados de nuestro estudio conclu-
yen que no existen diferencias signifi-
cativas entre los resultados del primer
y el sequndo estudio y, por lo tanto,
no hay un sesgo de aprendizaje que
pueda invalidar los resultados de la
realizacion del estudio con diferencias
iguales o mayores a una semana de
latencia.

P89.

TDAH y familia. Estudio
de relaciones y variables

J. Garcia Cruz ?, I. Ocio Ocio ®,
M. Rodriguez Ruiz ¢, J. Iraurgi Castillo ¢,
T. Sota Leiva ¢, J. Jiménez Lerma f

2 Centro de Salud San Martin. Vitoria-Gasteiz.
® Hospital Universitario de Alava. Vitoria-
Gasteiz. © Centro Psicoterapéutico Goizberri.
Vitoria-Gasteiz. ¢ Universidad de Deusto.
Bilbao. ¢ Unidad de Psiquiatria Infanto-
Juvenil de Alava. Vitoria-Gasteiz.  Mddulo
de Asistencia Psicosocial de Rekalde. Bilbao.

Objetivos. Estudiar la expresién clini-
ca de inatencién e hiperactividad en
el medio sociofamiliar entre una mues-
tra de casos clinicos diagnosticados y
tratados de trastorno por déficit de
atencién/hiperactividad (TDAH) y una
muestra de controles escolares, y ana-
lizar el tipo de variables personales y
familiares que puedan resultar signifi-
cativas, en base a proponer modelos
preventivos en el abordaje terapéuti-
co. Sujetos y métodos. La muestra es-
ta constituida por 252 grupos familia-
res: 100 casos y 152 controles. Para el
diagndstico de su patologia se utiliza-
ron los criterios DSM-IV-TR y CIE-10. Se
valora la respuesta del menor afecta-
do (adolescentes de 10-16 afios) y de
uno o ambos miembros parentales.
Para el cribado clinico de TDAH se uti-
liza la escala EDAH con una alta fiabili-
dad. Se usa estadistica descriptiva pa-
ra sintetizar y analizar las variables
cualitativas (frecuencias absolutas y
relativas) y cuantitativas (media, me-
diana, desviacién estandar y coeficien-
tes de variacién), asi como la prueba
estadistica U de Mann-Whitney, anali-
sis de varianza y modelos de regresion

logistica y lineal. Resultados y conclu-
siones. Hemos encontrado diferencias
estadisticamente significativas en la
poblacién infantojuvenil estudiada en
las variables de edad, sexo, curso aca-
démico, repeticién de curso escolar,
enfermedad fisica concomitante y an-
tecedentes de alteraciones de la salud
mental. En los progenitores, sélo la
edad de la madre es estadisticamente
significativa. Las puntuaciones recogi-
das por la escala EDAH son menores
las expresadas por la poblacién infan-
tojuvenil, comparativamente a la de
sus progenitores. La mejor estimacion
de la prevalencia es la realizada por la
madre del nifio afectado. Las familias
de la muestra clinica presentan una
mayor cohesién familiar que las de la
muestra escolar, pero también mayor
rigidez en las normas de conducta in-
trafamiliares.

P90.

Cribado del sindrome
47 XYY en el TDAH

M. Almendral Doncel 2, S. Guijarro Luis 2,
M. Gémez-Calcerrada Berrocal 2,
A. Verdu Pérez ®

2 Hospital General de Tomelloso. Ciudad
Real. ® Hospital Virgen de la Salud. Toledo.

Introduccion. El sindrome XYY es una
de las anomalias cromosémicas mas
frecuentes en la poblacién masculina.
La incidencia es de 1/1.000 varones.
Su diagndstico a menudo pasa des-
apercibido, pues sus rasgos fenotipi-
cos no son muy evidentes. Desde el
punto de vista cognitivo se ha descrito
un aumento de prevalencia en estos
pacientes de trastorno del aprendiza-
je, trastorno del lenguaje y alteracién
de la conducta que, en algunas oca-
siones, puede tener rasgos impulsivos
e hiperactivos. Objetivo. Sospechar la
presencia de un sindrome XYY en pa-
cientes con trastorno por déficit de
atencién/hiperactividad (TDAH); se
presentan dos pacientes XYY que fue-
ron valorados en nuestra consulta por
mostrar clinica de TDAH. Casos clini-
cos. Caso 1: varén de 9 afios, que acu-
de a consulta por impulsividad y falta
de atencidn, sobre todo en el colegio.
Conducta agresiva con los compafie-
ros. Antecedentes personales: sin in-
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terés. Hitos acorde con la edad crono-
|6gica. Cociente intelectual: 98. Talla:
p&5. Exploracién neuroldgica: normal.
DSM-IV: compatible con TDAH subti-
po combinado. Cariotipo: 47 XYY. Ca-
s0 2: varén de 6 afios, que acude por
sospecha de TDAH y dificultades para
la lectoescritura. Antecedentes perso-
nales: Padre con enfermedad psiquia-
trica. Hitos acorde con la edad crono-
I6gica. Retraso en el lenguaje. Talla:
p50. Conducta inapropiada. Rabietas.
Se distrae con facilidad. Lenguaje con
dislalias. Resto normal. Cociente inte-
lectual: 85. DSM-IV: TDAH subtipo com-
binado. Cariotipo: 47 XYY. Conclusio-
nes. Dada la dificultad de reconoci-
miento fenotipico de los nifios con tri-
somia 47 XYY, y ya que muchos tie-
nen un cociente intelectual normal,
se precisan estudios mds completos
para indicar la realizacién de cariotipo
en nifios con TDAH para el cribado de
dicha cromosomopatia.

PI1.

Test de Graffar como
herramienta epidemioldgica
en el TDAH escolar

J. Garcia Cruz?, X. Txakartegi Etxebarria ®,
A. Bilbao Gonzalez ¢, I. Ocio Ocio ¢

2 Centro de Salud San Martin. Vitoria-Gasteiz.
® Centro de Salud Gernika-Lumo. Bizkaia.
Unidad de Investigacién. Hospital
Universitario de Basurto. Bilbao. ¢ Hospital
Universitario de Alava. Vitoria-Gasteiz.

Objetivo. Valorar la aplicacién del test
de Graffar en una poblacién escolar
de nuestra comunidad auténoma du-
rante un curso académico, como he-
rramienta epidemioldgica, en base a
establecer pautas para la prevencion
y abordaje terapéutico del trastorno
por déficit de atencion/hiperactividad
(TDAH). Sujetos y métodos. La po-
blacién objeto de nuestro estudio
(165.780 alumnos/as) ha estado for-
mada por todos los estudiantes de
educacién primaria y secundaria (6-
16 afios) de nuestra comunidad auté-
noma. Los criterios de inclusién han
sido todos los alumnos de centros y
aulas seleccionados al azar, que acep-
taron su participacion. Los padres han
cumplimentado el test de Graffar, que
valora: profesién de padre y madre,

nivel de instruccién de padre y madre,
ingresos familiares, condiciones de la
vivienda familiar y caracteristicas del
barrio donde habita la familia. Resul-
tados y conclusiones. Se entregé el
cuestionario a 578 alumnos de edu-
cacién primaria y secundaria. El ni-
mero de respuestas totales fue de 222.
Se aprecia una clara diferencia de TDAH
entre varones y mujeres, 15,75% y
4,21%, respectivamente (p =0,0062).
En cuanto a la profesion del padre,
observamos una relacién significativa
con el diagndstico de TDAH, desde un
4,85% para niveles altos de profe-
sién, 13,79% para niveles medios y
17,39% para los niveles mas bajos
(p = 0,0254). En la profesion de la
madre, la relacién no es significativa
(p =0,6361). También hay diferencias
significativas seguin el nivel de instruc-
cién del padre, siendo el porcentaje
de TDAH de 5,17% entre los niveles
educativos mas elevados y de 16,67%
y 16,07% entre los niveles medios e
inferiores, respectivamente (p=0,0300).
No se detectan diferencias significati-
vas segun los ingresos familiares (p =
0,3413) ni segun el tipo de vivienda
(b =0,3510) o barrio que habitan.

P92.

Evolucidn de la afasia en tres
observaciones infantojuveniles
con lesion perisilviana izquierda
en un seguimiento de cinco afos
J. Narbona, N. Crespo Eguilaz,

J. Irigoyen, M. Fernandez-Seara,
R. Sanchez-Carpintero, M. Pastor

Clinica Universidad de Navarra y CIMA.
Pamplona.

Introduccion. Son muy escasas las ob-
servaciones longitudinales de afasia
por lesién perisilviana izquierda ad-
quirida durante la nifiez tardia y la
adolescencia temprana. Casos clinicos.
Caso 1: diestra, a los 9 afios sufre ne-
crosis subcortical temporal izquierda
por encefalitis herpética; jergafasia
inicial, evoluciona hacia afasia ané-
mica. Caso 2: diestro, con 15 afios su-
fre infarto isquémico cardiégeno fron-
tosilviano anterior izquierdo; afasia
de Broca con evolucién fonoldgica y
gramatical favorables, conservando di-
ficultades de acceso al Iéxico. Caso 3:
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diestra, con 15 afios tiene infarto cor-
tico-subcortical perisilviano izquierdo
idiopatico con hemiplejia y afasia glo-
bal, que evoluciona a transcortical
motora, muy hipofluente. Compren-
sién y repeticion, buenas en los tres
pacientes. Evaluacién clinica secuen-
cial y test de escucha dicdtica verbal
en los tres casos, y RM funcional con
tareas verbales en los casos 2y 3. A
los cinco afos tras la lesidn, en el test
de escucha dicética verbal con silabas
y palabras, los tres pacientes mantie-
nen dominancia hemisférica derecha.
En la RM funcional durante la genera-
cién de palabras, el caso 2 activa una
extensa zona de la corteza izquierda
perilesional premotora y prefrontal y
el cingulado anterior, asi como pe-
quefias zonas homdnimas en el he-
misferio derecho; el caso 3 activa una
reducida porcién de corteza prefron-
tal y premotora de ambos hemisfe-
rios. Conclusidn. En afasias adquiridas
durante el periodo peripuberal, la
neuroplasticidad para el lenguaje to-
ma recursos de ambos hemisferios
para el procesamiento fonoldgico, pe-
ro el acceso al Iéxico y la fluidez del
discurso dependen de la activacién de
estructuras perilesionales del hemis-
ferio izquierdo.

Viernes, 1 de junio de 2012
1’4:00-16:00 h.
Area de Exposicion

Miscelanea (P93-P108)

P93.

Paquimeningitis hipertréfica
idiopatica. Presentacion del
caso de una niia de 13 afios
J. Dominguez Carral, J. Garcia Pefias,
M. Palacios Sanchez, L. de la Rubia

Fernandez, E. Sdnchez Salmén,
E. Marco de Lucas

Hospital Universitario Marqués
de Valdecilla. Santander.

Introduccion. La paquimeningitis hi-
pertréfica es una hipertrofia focal o
difusa de la duramadre de caracter in-
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flamatorio. Es una patologia excep-
cional en la infancia, que suele cursar
con cefalea y afectacion de multiples
pares craneales. Caso clinico. Nifia de
13 afios que presenta diplopia y estra-
bismo convergente de 48 horas de
evolucién. Refiere ademas dolor late-
rocervical derecho de una semana, y
cuadro vertiginoso tres meses antes.
Exploracion fisica: paralisis completa
de pares craneales VI izquierdo y XII
derecho. Resto de exploracién neuro-
|6gica y por aparatos: normal. Hemo-
grama: normal. Velocidad de sedi-
mentacion globular: 30 mm/h. Bio-
quimica, proteinograma, inmunoglo-
bulinas, complemento, anticuerpos
antinucleares, factor reumatoide, en-
zima conversor de angiotensina y se-
rologfas: normales. Mantoux: negati-
vo. Citoquimica, ADA, tinciones, culti-
vos, PCR y serologias en liquido cefa-
lorraquideo: negativos. TAC craneal
con contraste: normal. Radiografia de
térax: normal. RM cerebral: engrosa-
miento de la duramadre retroclival
con extension al segmento cervical
hasta apdfisis odontoides, con inten-
so realce tras administracién de con-
traste. Engrosamiento y realce menin-
geo adyacente al seno cavernoso iz-
quierdo y rodeando el polo anterior
del lI6bulo temporal izquierdo. Ante la
sospecha de paquimeningitis hiper-
tréfica idiopatica se inician bolos de
metilprednisolona intravenosa duran-
te tres dias y posteriormente predni-
sona oral, desapareciendo el dolor
cervical a las 24 horas y mejorando al
tercer dia la motilidad ocular y lin-
gual. Conclusiones. El diagndstico de
paquimeningitis hipertréfica idiopati-
ca es de exclusién. La RM cerebral ti-
pica muestra engrosamiento de la du-
ramadre, que se ve isohipointensa en
T, e hiperintensa en T,, con importan-
te realce tras gadolinio. La evolucién
tras tratamiento esteroideo es muy
variable (desde remisién completa a
corticodependencia).

P94.

Convulsién por hipocalcemia
secundaria a raquitismo
carencial

M. Zabala Vélez, M. Poch Orive,

A. Sequra Serrano, M. Lozano Ayala,
E. Maluenda Diaz

Hospital San Pedro. Logrofio.

Introduccion. El raquitismo nutricional
se considera una enfermedad poco
frecuente en paises desarrollados. El
aumento en la incidencia se relaciona
con el incremento de la inmigracion.
Se debe sospechar y detectar aunque
los sintomas sean poco usuales. Des-
cribimos un caso de convulsiones por
hipocalcemia secundaria a raquitismo
carencial. Caso clinico. Varén de 32
dias de vida, de origen pakistani, que
presenta episodio de desconexién del
medio con revulsién ocular, desvia-
cién de la cabeza hacia la izquierda,
cianosis y movimientos tonicocldnicos
de las cuatro extremidades de 20 mi-
nutos de duracion. Afebril. Anteceden-
tes: embarazo controlado, cesarea a
término por podalica, Apgar 9/10,
lactancia materna exclusiva. Antece-
dentes familiares: consanguinidad.
No convulsiones. Exploracién: acepta-
ble estado general. Fontanela normo-
tensa. Poscritico, hipotdnico con pupi-
las midticas. Resto normal. Destaca
en analitica: calcio, 4,5 mg/dL, y cal-
cio i6nico, 3,7 mg/dL; resto normal.
Ecografia transfontanelar: normal. Li-
quido cefalorraquideo: bioquimica y
cultivos negativos. EEG: actividad de
fondo enlentecida sin actividad epi-
leptiforme. RM: normal. Estudio de me-
tabolismo fosfocalcico: PTH, 99 pg/mL;
fosforo, 9,4 mg/dL; fosfatasa alcali-
na, 733 U/L; 25-hidroxivitamina D <
4 ng/mL. Radiografia de mufieca: en-
sanchamiento metafisario. Ante sos-
pecha de hipocalcemia por déficit de
vitamina D se inicia tratamiento con
calcio (2 mEq/kg/dia) y vitamina D
(2.000 U/dia). Se solicita estudio del
metabolismo fosfocalcico materno:
fosfatasa alcalina elevada y 25-hidro-
xivitamina D < 4 ng/mL. Evolucion fa-
vorable con el tratamiento. Conclu-
siones. La leche materna contiene ba-
jas cantidades de 25-hidroxivitamina
D, que se relaciona con los niveles sé-

ricos maternos (influidos por la dieta,
la raza y la exposicién solar). Riesgo
aumentado con lactancia materna
exclusiva sin suplementacién de vita-
mina D, exposicién solar insuficiente
y piel pigmentada.

P95.

Cerebelitis aguda de evolucion
fatal en un adolescente
F. Gémez Gosalvez, M. Gonzalez Toro,

M. Martinez Villar, L. Lillo Laguna,
M. Pina Jover

Hospital General Universitario de Alicante.
Alicante.

Introduccion. La cerebelitis aguda con
evolucién fatal es un cuadro de rapida
instauracion y muy poco frecuente.
Presentamos el caso clinico de una
paciente que desarrollé una cerebeli-
tis aguda con hidrocefalia secundaria
y herniacién amigdalar. Caso clinico.
Adolescente de 13 afios de edad que,
tras presentar un cuadro de cefalea
holocraneal de 15 dias de evolucién,
acompafada de fiebre y vémitos in-
termitentes, evoluciond a coma 'y muer-
te. Las pruebas complementarias que
orientaron al diagndstico fueron la
TACy la RM. Se inicié tratamiento mé-
dico con analgesia y terapia corticoi-
dea y posteriormente se recurrié a
tratamiento quirlrgico mediante dre-
naje ventricular externo y craniecto-
mia descompresiva occipital. Conclu-
siones. No existen protocolos de tra-
tamiento para la cerebelitis aguda,
por lo que cada caso debe manejarse
individualmente. En los casos de cere-
belitis aguda en los que existen com-
plicaciones, las opciones terapéuticas
varian desde el tratamiento médico
con corticoides en altas dosis hasta di-
ferentes técnicas microquirdrgicas ur-
gentes.
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P96.

Eficacia y seguridad de la toxina
botulinica en el tratamiento
de la sialorrea en nifios

con diversas alteraciones
neuroldgicas

A. Garcia Ron 2, M. Miranda @,

R. Blanco ?, C. Garriga Braun ®,

J. Torrens Martinez ¢, M. Diez Hambino ©

2 Unidad de Neuropediatria. ® Pediatria.
¢Radiologia. Hospital Infanta Cristina.
Parla, Madrid.

Introduccion. La sialorrea es un sinto-
ma potencialmente incapacitante en
nifios con diversas patologias neuro-
I6gicas crénicas, principalmente la pa-
ralisis cerebral infantil. No debe consi-
derarse un sintoma menor, pues sus
consecuencias fisicas y psicoldgicas
tienen importantes repercusiones en
los pacientes que la padecen y en sus
cuidadores. La toxina botulinica, a
través de la inhibicién de la proteina
SNAP25, bloquea la liberacién y fu-
sién de aceticolina en la membrana
presindptica, causando quimiodener-
vacion. Bloquea la via secretora y, por
ende, la produccién de saliva. Pacien-
tes y métodos. Presentamos siete pa-
cientes (cuatro con pardlisis cerebral
infantil y tres con ecefalopatia no pro-
gresiva) con sialorrea refractaria a tra-
tamiento farmacoldgico, tratados con
toxina botulinica tipo A, 100 U infiltra-
das de forma simétrica, percutanea y
guiada por ecografia, en un solo pun-
to de glandulas parétidas y subman-
dibulares. Evaluados prospectivamen-
te a los 15 dias, a los dos y cuatro me-
ses, teniendo en cuenta la intensidad
y frecuencia pre y postratamiento, la
duracién del efecto y las reacciones
adversas encontradas. Resultados. Tres
nifas y cuatro nifos, con una edad
media de 14 + 8 afos, con una inten-
sidad/frecuencia pretratamiento en
grado 4-5/4-3. Obtuvimos un descen-
so de dos grados en la escala de sialo-
rrea a los dos meses postratamiento,
efecto maximo a las dos semanas y
tiempo medio de duracién de 12 se-
manas en todos los pacientes, sin
efectos adversos. Conclusiones. La in-
filtracién de toxina botulinica es un
procedimiento sequro y eficaz en el
tratamiento de la sialorrea refracta-

ria. Su control mejora la calidad de vi-
day facilita las relaciones sociales.

P97.

de inicio para evitar la morbilidad aso-
ciada.

P9s.

Patologia medular en urgencias

E. Cid Paris, G. Arriola Pereda, G. Mateo
Martinez, M. Rubio Jiménez, L. Fidalgo
Marrén, A. Ortigado Matamala

Hospital Universitario de Guadalajara.
Guadalajara.

Objetivo. Presentar tres casos clinicos
de patologia medular con distinta for-
ma de manifestacién. Casos clinicos.
Caso 1: nifia de 10 afios que acude
por ataxia. En urgencias se realiza TC
cerebral y analitica con resultado nor-
mal. Téxicos en orina negativos. In-
gresa para estudio. Exploracion: lla-
ma la atencion la fuerza disminuida
en los miembros inferiores, reflejos
osteotendinosos exaltados, Babinski,
alteracion de sensibilidad propiocep-
tiva y Romberg. Marcha atdxica. Se
realiza RM urgente, que muestra quis-
te dseo aneurismatico en D4 que re-
quiere neurocirugia. Caso 2: nifia de
12 afios que refiere dolor lumbary pa-
restesias en los miembros inferiores
de dos horas de evolucidn, con inca-
pacidad para la marcha. Anteceden-
tes: faringoamigdalitis febril la sema-
na previa. Exploracién: paraparesia
aguda con arreflexia aquilea e hipo-
rreflexia rotuliana bilateral. Dolor
lumbar. Se realiza RM lumbar que es
normal. Clinica cambiante, mejoran-
do la debilidad y apareciendo a los
dos dias alteracion de la sensibilidad
dolorosa. Se repite RM, que muestra
mielitis incompleta de D11-D12 y cor-
dones anterolaterales. Se trata con
corticoides, con buena evolucion. Ca-
so 3: nifa de 13 meses que consulta
por torticolis bilateral de tres meses
de evolucién, que no mejora a pesar
de la fisioterapia y los antiinflamato-
rios. Llama la atencién la escasa mo-
vilidad espontanea y el dolor, por lo
que se realiza RM cervical que mues-
tra glioma intramedular. Conclusio-
nes. Las lesiones de la médula espinal
son raras, pero pueden dar una am-
plia variedad de cuadros clinicos ca-
racterizados por diferentes grados de
afectacion motora y sensitiva. Debe-
mos dirigir el estudio segun la clinica
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Ataxia de la marcha en una
consulta de neuropediatria

N. Ramirez Martinez, M. Martin-
Tamayo Blazquez, M. Martinez Garcia,
I. Onsurbe Ramirez, M. Mayordomo
Almendros, M. Gonzélez Castillo

Hospital General Universitario de Albacete.
Albacete.

Introduccién. El término ‘ataxia’ defi-
ne los trastornos del control fino de la
postura y del movimiento. La marcha
ataxica se caracteriza por una base
amplia de sustentacion. Objetivo. Des-
cribir las principales caracteristicas de
los pacientes con ataxia valorados en
nuestra consulta. Pacientes y méto-
dos. Estudio descriptivo retrospectivo
de pacientes con ataxia menores de
12 afios vistos en consulta de neuro-
pediatria en los ultimos 10 afios. Re-
sultados. Se recogen 39 casos, 22 mu-
jeres (56,4%) y 17 varones (43,5%).
En el 79%, la ataxia fue el motivo de
consulta principal, y en el resto se tra-
té de un hallazgo en la exploracién fi-
sica. Un 64% presentaba ataxia agu-
da con una edad media al diagndsti-
co de 4 afos; las causas principales
fueron: vértigo paroxistico benigno
en 11 casos (44%), postinfecciosas en
9 (36%), hasta en siete casos por vari-
cela, y otras causas en un 20%. Ingre-
saron 13 (52%) principalmente por ce-
rebelitis varicelosa. Pruebas comple-
mentarias: prueba de imagen (48%)
y puncién lumbar (16%). No precisan
tratamiento un 64%. Un 35,8% pre-
sentaron ataxia crénica, con una edad
media al diagnéstico de 6 afios. In-
gresaron 6 (42%) pacientes. Pruebas
complementarias: imagen (52%) y
estudios neurofisioldgicos (71%). Tra-
tamiento: sintomatico en un 70%, fun-
damentalmente rehabilitacién. Con-
clusiones. La ataxia aguda es la for-
ma mas frecuente de presentacion.
La causa principal en nuestra serie es
la varicela, como en series revisadas.
Aun asi, nuestra muestra es pequefia
porque sélo se incluyeron ataxias que
precisaron control en consultas exter-
nas. La escasa diferencia en nimero

entre ataxias agudas y crénicas po-
dria deberse a la buena evolucién de
las primeras, no precisando control en
consulta.

P99.

Ejemplos ilustrativos de

la practica neuropediatrica
en un hospital con tecnologia
no puntera

A. Sariego Jamardo, R. Blanco Lago,
I. Mdlaga Diéguez

Hospital Universitario Central de Asturias.
Oviedo.

Introduccion. El ejercicio de la neuro-
pediatria ha avanzado mucho en los
(ltimos afios apoyada en modernas
técnicas de neuroimagen o de biolo-
gfa molecular, entre otras. Sin embar-
go, actualmente muchos neuropedia-
tras en nuestro pais no disponen de
estos medios. Presentamos casos ilus-
trativos de un hospital de referencia
de una regién con 1.000.000 de ha-
bitantes. Casos clinicos. Caso 1: nifia
de 4 afios con amaurosis y atrofia del
nervio dptico bilateral de origen no fi-
liado. TAC, RM de 1,5 T y video-EEG:
normales. Exploracién fisica normal,
salvo amaurosis. Dada la sospecha
diagndstica, se realiza unaRM de 3 T
que confirma el diagndstico de displa-
sia septodptica. Caso 2: nifia de 13
afios con diagndstico previo de migra-
fia catamenial y epilepsia benigna de
la infancia. Llevaba cuatro afios sin
crisis cuando presenta crisis parcial se-
cundariamente generalizada con au-
ra. Video-EEG: foco de puntas tempo-
ral izquierdo. RM de 1,5 T: normal. Se
solicita RM de 3 T, observandose es-
clerosis mesial temporal. Caso 3: nifio
de 13 afios con mdiltiples crisis y esta-
dos de mal en un contexto febril des-
de lactante. Recibe tratamiento con
valproato y topiramato, parcialmente
efectivo. Video-EEG previos: cambios
compatibles con edema poscritico.
Dos estudios de RM de 1,5 T norma-
les. Dada la sospecha clinica, se reali-
za una RM de 3 T, que revela esclero-
sis mesial temporal. Conclusiones.
Las elevadas exigencias diagndsticas
actuales chocan con las posibilidades
tecnolégicas mayoritariamente dispo-
nibles en Espafia. El debate surge en-
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tre la ética médica (alcanzar un diag-
ndstico correcto) y la repercusion cos-
te-beneficio (derivacion de pacientes
a centros con tecnologia puntera).

P100.

Encefalopatia posterior reversible
en tres nifas con patologia renal
B. Pacho del Castafio, N. Arantzamendi

Artola, M. Martinez Gonzalez, A. Garcia
Ribes

Unidad de Neuropediatria.
Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccion. La encefalopatia poste-
rior reversible es una entidad clinico-
rradioldgica caracterizada por la pre-
sentacion aguda-subaguda de cefa-
lea, trastornos visuales, alteracion de
conciencia y convulsiones, asociando
edema en la sustancia blanca subcor-
tical de predominio en las regiones
posteriores. La hipertensién arterial
predispone a esta patologia, asi co-
mo la insuficiencia renal, las altera-
ciones electroliticas, la didlisis perito-
neal y el tratamiento inmunosupre-
sor. La fisiopatologia es aun incierta,
existiendo un fallo en la autorregula-
cion del flujo sanguineo cerebral. La
RM es la prueba de eleccién. El trata-
miento es sintomdtico con control de
la hipertensién arterial, del desequili-
brio electrolitico y de las crisis epilépti-
cas. Casos clinicos. Tres nifias de 7-11
afios con insuficiencia renal crénica
con didlisis peritoneal (n = 2) y tras-
plante renal (n = 1). La hipertensién
arterial se constatd en todas ellas. Al
inicio presentaron convulsiones, con
respuesta a benzodiacepinas, asocian-
do cefalea, vémitos y alteracién vi-
sual. La RM cerebral mostraba afecta-
cién en las regiones posteriores de la
sustancia blanca, cértico-subcortical con
extension al cerebelo, l6bulos fronta-
les y ganglios basales. Las crisis no re-
currian tras el control de la tensién ar-
terial. La evolucidn fue favorable, sin
precisar tratamiento antiepiléptico pro-
longado. La neuroimagen posterior
en un caso presentaba una minima
lesién cortical parietal izquierda. Con-
clusiones. La encefalopatia posterior
reversible es una enfermedad que de-
be sospecharse en nifios con enfer-
medad renal o tratamiento inmuno-
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supresor. Es importante un diagndsti-
co y tratamiento precoces para evitar
secuelas neuroldgicas graves. Cree-
mos preciso profundizar en el conoci-
miento de esta entidad, ya que en
nuestros casos la localizacién no se li-
mité exclusivamente a regiones pos-
teriores y la resolucion radiolégica no
fue completa.

P101.

Etiologia infrecuente de
disfuncion de pares craneales

N. Olabarrieta Hoyos @, E. Catediano
Sainz®, 0. Martinez-Mugica Barbosa ®,
M. Vazquez Ronco °, M. Martinez
Gonzélez ®, A. Garcia Ribes ?

2 Unidad de Neuropediatria. ° Unidad de
Escolares. Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccion. La disfuncién de pares
craneales obliga a descartar patologia
estructural intracraneal. Otras etiolo-
gias pueden causar una clinica simi-
lar, por lo que no debemos olvidarlas
en el diagndstico diferencial. Presen-
tamos tres casos de etiologia no tan
habitual. Casos clinicos. Caso 1: nifio
de 3 afios con cuadro febril, asocian-
do diplejia facial, voz gangosa y des-
viacién lingual hacia la izquierda. La-
ringoscopia directa: paralisis de cuer-
da vocal izquierda. Se descarta pato-
logia estructural. La serologia y la PCR
fueron positivas para virus de Epstein-
Barry PCR en liquido cefalorraquideo.
Se traté con antiviral y corticoide in-
travenoso, con mejoria progresiva y
recuperacién completa a los siete me-
ses. Caso 2: nifia de 5 afios con fiebre,
cefalea y pardlisis facial periférica iz-
quierda. Antecedente de varicela dos
semanas antes. Presentaba pleocito-
sis linfocitaria. Ante la sospecha de
paralisis facial posvaricelosa se inicié
tratamiento con corticoide y antiviral
intravenoso, con resolucién completa
de clinica en dos semanas. Caso 3: ni-
fio de 8 afios con disartria, disfagia y
diplopia de cuatro dias, asociando ce-
falea occipital. En la exploracién pre-
sentaba alteracién de pares cranea-
les: VI derecho, VII izquierdo, IX, X'y
XII. Se descart6 patologia estructural,
infecciosa, neuromuscular y autoinmu-
ne. Se traté empiricamente con corti-
coides e inmunoglobulinas. Una se-

gunda neuroimagen objetivé altera-
cién paquimeningea temporobasal e
insuflacion del esfenoides, siendo diag-
nosticado de leucemia B. Conclusion.
Ante clinica de disfuncién de pares cra-
neales, se debe descartar patologia
estructural intracraneal (tumor, acci-
dente vascular), pero teniendo siem-
pre presentes las etiologias tumoral e
infecciosa. El prondstico en esta ulti-
ma es favorable.

P102.

Neuromielitis dptica e hipoacusia
neurosensorial en un paciente
con enfermedad celiaca

A. Santana Artiles, L. Toledo Bravo de
Laguna, I. Sebastian Garcia, J. Cabrera
L6pez

Complejo Hospitalario Universitario

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

Introduccion. La neuromielitis dptica
es una enfermedad inflamatoria au-
toinmune del sistema nervioso cen-
tral caracterizada por mielitis trans-
versa y neuritis dptica. La enfermedad
celiaca es una enteropatia autoinmu-
ne desencadenada por la ingesta de
gluten en pacientes genéticamente
susceptibles, que se puede asociar a
multiples trastornos neurolégicos vy,
en un porcentaje significativo, a hipo-
acusia neurosensorial. Caso clinico.
Nifio de 11 afios, diagnosticado a los 3
afios de edad de enfermedad celiaca.
A'los 5 afios, en el estudio por retraso
del lenguaje y aprendizaje, se le de-
tecta sordera neurosensorial profun-
da. A los 9 afios ingresa por un cua-
dro de dos meses de evolucién de de-
caimiento y dolor en miembros infe-
riores, que evoluciona a una marcha
inestable con caidas frecuentes, lle-
gando a perder la deambulacién au-
ténoma. Al examen destaca: pies ca-
vos, debilidad generalizada, arreflexia
en miembros inferiores e hiporre-
flexia en los superiores. Inicialmente
fue tratado con inmunoglobulinas in-
travenosas, sin mejoria. En el estudio
realizado se objetivd leve polineuro-
patia sensitivomotora desmielinizan-
te de miembros superiores e inferio-
res y signos de neuropatia dptica re-
trobulbar bilateral. En la RM de mé-

dula se observé un aumento de la in-
tensidad de sefial desde C1 hasta D12,
de forma moteada, que se realzaba
tras la administracion del contraste.
No se pudo realizar RM craneal debi-
do a sus implantes cocleares. Se inicié
tratamiento con corticoides intrave-
nosos en dosis altas, con evolucién
muy favorable. Conclusiones. Presen-
tamos un paciente que asocia enfer-
medad celiaca, sordera neurosenso-
rial profunda y neuromielitis dptica.
En la bibliografia revisada encontra-
mos pocos casos publicados. El hecho
de que se trate de enfermedades au-
toinmunes debe hacer pensar que, en
pacientes celiacos con determinados
sintomas neurolégicos, no estamos
ante dos entidades completamente
independientes, sino que se relacio-
nan en base a mecanismos fisiopato-
|6gicos comunes.

P103.

Cataratas congénitas idiopaticas
M. Rodriguez ?, M. Morales®, J. Campistol ®

2 Neurologia. ® Oftalmologia.
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccién. Hasta un 60% de las
cataratas congénitas son de etiologia
idiopdtica; a pesar de ser el grupo
mas numeroso, son pocos los traba-
jos que describen sus caracteristicas.
Objetivo. Determinar las caracteristi-
cas diagnosticas, clinicas y terapéu-
ticas y el desarrollo neuropsicoldgico
a largo plazo de los pacientes con ca-
taratas congénitas bilaterales. Pacien-
tes y métodos. Estudio retrospectivo
en el que se incluyeron a todos los
pacientes con cataratas congénitas
que llegaron al hospital antes de los
12 meses de vida, y que no se han
asociado con ninguna patologia ni
sindromes sistémicos. Resultados. Se
incluyeron un total de 41 casos. El
95% de los pacientes se diagnostica-
ron antes de los 6 meses de edad. La
forma de presentacion mds frecuente
fue la leucocoria (58%). Hasta un
40% de los casos tenia antecedentes
familiares de cataratas congénitas. El
36% de los pacientes presentaban otras
anomalias oftalmoldgicas y, de ellas,
la mads frecuente fue la microftalmia.
El 34% de los pacientes tenian algu-
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na anomalia neuroldgica asociada,
las mas frecuentes fueron la hipoto-
nia y la presencia de crisis epilépticas.
En el 50% de casos se detectd alguna
anomalia en el desarrollo psicomotor
y aproximadamente un 35% presen-
taban problemas de aprendizaje. En
el 90% de los pacientes el tratamien-
to fue quirdrgico; la edad media de
la cirugia fue de 104 dias. A pesar del
seguimiento, sélo en dos casos se lle-
g6 a un diagndstico etioldgico. Con-
clusion. Destacamos la importancia
del seguimiento neuropsicoldgico a
largo plazo dada la evolucién desfa-
vorable en una alta proporcién. A pe-
sar de los avances tecnoldgicos, en la
mayoria de estos pacientes es dificil
llegar al diagnéstico etioldgico.

P104.

Sindrome de leucoencefalopatia
posterior reversible: a proposito
de un caso

S. Manzano Blanco, M. Alonso Cristobo,
P. Cedena Romero, C. Garcia-Bermejo
Garcia, N. Romero Hombrebueno,

C. Garcia-Vao Bel

Hospital del Tajo. Madrid.

Introduccion. El sindrome de leucoen-
cefalopatia posterior reversible, des-
crito por Hinchey (1996), es un sindro-
me clinicorradiolégico caracterizado por
cefalea, alteracion del nivel de con-
ciencia, alteraciones visuales y convul-
siones, y asocia cambios radioldgicos.
Sin tratamiento puede llegar a ser
mortal y no todos los casos son rever-
sibles. Pueden ser secundarios a mu-
chas etiologias, pero la mas frecuente
es la crisis hipertensiva. Caso clinico.
Nifio de 9 afios que ingresa por cua-
tro crisis tonicoclénicas generalizadas
que ceden espontaneamente, sin re-
cuperar la conciencia entre ellas. Al
llegar los servicios médicos presenta
desviacién de la comisura labial hacia
la derecha (tratamiento con diace-
pan). Sin antecedente de traumatis-
mo previo ni otras enfermedades de
interés. La semana anterior habia su-
frido varios dias de cefalea intensa y
estaba muy nervioso por problemas.
Antecedentes personales: pretérmino
de 34 semanas y peso al nacer de
1.800 g, neonatal sin incidencias. Ex-

ploracién fisica: normal, salvo amne-
sia inmediata. Evolucién: no volvié a
repetir las crisis y presentd tensiones
arteriales superiores al percentil 99
(137/108 mmHg), en tratamiento con
enalapril. Exploraciones complemen-
tarias en limites normales, excepto
RM cerebral: hiperintensidades foca-
les laminares en la sustancia blanca
subcortical, tanto en el I6bulo frontal
como en el Iébulo parietal. Conclusio-
nes. El sindrome de leucoencefalopa-
tia posterior reversible es un sindro-
me cada vez mas descrito tanto en
adultos como en nifios. Al ser un cua-
dro con tratamiento es importante te-
nerlo en cuenta ante un paciente que
se presenta con clinica de cefalea,
convulsiones o encefalopatia. El fallo
en el reconocimiento y tratamiento
puede producir consecuencias catas-
troficas. Los pacientes con enfermeda-
des renales o aquellos con tratamien-
tos inmunosupresores o quimiotera-
picos tienen incrementados el riesgo
de desarrollarlo.

P105.

¢Qué rentabilidad tienen las
pruebas complementarias?
E. Cid Parfs, G. Arriola Pereda,

G. Mateo Martinez, A. Garcia Oguiza,
M. Rubio Jiménez, B. Milldn

Hospital de Guadalajara. Guadalajara.

Introduccion. En neuropediatria se rea-
lizan numerosas pruebas complemen-
tarias para intentar llegar a un diag-
nostico etiolégico. Objetivo. Valorar
la rentabilidad diagnostica de Ilas
pruebas complementarias utilizadas
en neuropediatria. Pacientes y méto-
dos. Estudio descriptivo retrospectivo,
mediante revision de la base de da-
tos, de 96 pacientes clasificados en
tres grupos: 1. retraso psicomotor/tras-
torno especifico del lenguaje/retraso
cognitivo; 2. trastorno del espectro
autista/trastorno generalizado del de-
sarrollo (TEA/TGD); y 3. encefalopatia.
Pruebas complementarias: RM, EEG,
|actico, amonio y gasometria. Carioti-
po, X fragil y deleciones subteloméri-
cas. Aminodcidos en plasma. Creatina
y AO en orina. Resultados. El 87,5%
corresponde al primer grupo, el 6,2%
al sequndo y el 6,2% al tercero. El
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69,8% son varones. Se realizd RM en
73 pacientes: patolégica en el 21,4%
del grupo 1y el 66,6% del grupo 3.
EEG patoldgicos en el 83,3% del gru-
po 3. Cariotipos alterados: tres casos
(duplicacién del cromosoma 9, adi-
cién del cromosoma 12, delecién del
cromosoma 2). Ningun caso de X fra-
gil. Dos deleciones subteloméricas:
delecién 9p y trisomia 15p. Un caso
de sindrome de Prader-Willi en el gru-
po 1y una mutacién de elF2B5 en el
grupo 3. Pruebas metabdlicas: en el gru-
po 1, un caso con déficit de transpor-
tador de creatina cerebral, otro con
hiperlisinemia y dos con defecto de
félico cerebral secundarios, y en el gru-
po 3, un caso con déficit de OTC. Con-
clusiones. En el grupo de TEA/TGD no
se ha encontrado ninguna prueba com-
plementaria patoldgica salvo enlente-
cimiento en EEG en el 28,5% de los
casos. En el grupo de retraso psico-
motor/retraso cognitivo es mas ren-
table realizar pruebas genéticas que
metabdlicas. En el grupo de encefalo-
patias, las pruebas con mayor renta-
bilidad son la neuroimagen vy el EEG.
Destaca la importancia de pruebas
metabdlicas/autoinmunes en los ca-
sos de encefalopatia aguda.

P106.

Estado nutricional en la
pardlisis cerebral infantil

P. del Villar Guerra, V. Puertas Martin,
I. Mulero Collantes, R. Cancho Candela,
F. Centeno Malfaz

Unidad de Neurologia Pedidtrica.
Servicio de Pediatria. Hospital
Universitario Rio Hortega. Valladolid.

Introduccion. Los pacientes afectos de
paralisis cerebral infantil presentan
frecuentemente malnutricién de ori-
gen multifactorial, siendo un factor
afiadido de morbilidad y pérdida de
calidad de vida. Objetivo. Estudio de
la situaciéon nutricional de un grupo
de pacientes con paralisis cerebral in-
fantil. Pacientes y métodos. Se reco-
gieron datos referidos a 44 pacientes
con paralisis cerebral infantil con eda-
des comprendidas entre los 2 afios y
11 meses y los 16 afios. Se realizé un
analisis descriptivo, recogiendo una
serie de variables somatomeétricas, y

en relacién con el grado de discapaci-
dad motora gruesa, valorada segun
el Gross Motor Function Clasification
System, considerandose afectacion le-
ve los niveles 1 y I, y afectacién grave
los niveles I, IVy V. 32 (73%). El Z-
score para la talla respecto al patrén
poblacional fue de —1,83 DE (IC 95%
=-2,39 a -1,27) y el Z-score para el
indice de masa corporal fue de 0,52
DE (IC 95% = —0,87 a —0,17), lo que
muestra un patrén global de hipocre-
cimiento lineal con leve déficit pon-
deral y refleja una situaciéon de mal-
nutricién crénica. Al desglosar en dos
grupos segun afectacién motora gra-
ve frente a leve se apreciaron diferen-
cias estadisticamente significativas
(p < 0,05) en el Z-score para la talla
(—2,17 DE en el grupo de afectacién
grave frente a—0,92 DE en el de afec-
tacion leve), pero no en el Z-score pa-
ra el indice de masa corporal (-0,62
frente a—0,26, respectivamente). Con-
clusiones. El grupo de pacientes con
paralisis cerebral infantil muestra una
mayor afectacién del crecimiento li-
neal que ponderal, aunque éste tam-
bién esta presente y su gravedad se
relaciona con la afectacién motora.

P107.

Cerebelitis aguda con hidrocefalia:
a propdsito de un caso

R. Losada del Pozo, A. Duat Rodriguez,
V. Cantarin Extremera, L. Monfort
Belenguer, M. Ruiz-Falcé Rojas,

M. L6pez Pino

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid.

Introduccion. La cerebelitis aguda es
una enfermedad rara que se caracte-
riza por cefalea, vémitos, alteracién
del nivel de conciencia y sintomas ce-
rebelosos. La RM craneal muestra au-
mento de sefial del cdrtex cerebeloso.
Se han descrito casos con edema ce-
rebeloso, hidrocefalia y herniacién. El
tratamiento se realiza con megadosis
de corticoides. Es importante diferen-
ciar esta entidad de la ataxia aguda
cerebelosa, generalmente postinfec-
ciosa, sin otra clinica neuroldgica y
con neuroimagen normal. Caso clini-
co. Nifio de 11 afios con cefalea pulsa-
til holocraneal y fosfenos. Se realizé
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TC craneal, que resultd normal. A los
10 dias asocié vémitos, marcha ataxi-
ca, disartria y somnolencia, y se reali-
z6 RM craneal que mostré una exten-
sa afectacion cerebelosa bilateral cor-
tico-subcortical, con efecto masa so-
bre el cuarto ventriculo e hidrocefalia
supratentorial. Se instaurd tratamien-
to con antibidticos, antivirales y me-
gadosis de corticoides, y a las 24 ho-
ras se precisé la colocacién de un dre-
naje ventricular externo. Los estudios
etioldgicos fueron negativos, inclu-
yendo serologias en sangre, liquido
cefalorraquideo, citologia de liquido ce-
falorraquideo, citometria de flujo en
sangre periférica, anticuerpos anti-
NMDA, anti-GM1, ecografia abdomi-
nal y serie 6sea. En el estudio neuro-
psicolégico se observaron dificultades
en procesos amnésicos de aprendiza-
je visual y recuerdo, y en capacidades
no verbales. La evolucion fue favora-
ble, con resolucién de la clinica cere-
belosa. La RM craneal de control a los
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tres meses mostraba areas de encefa-
lomalacia y gliosis en el cerebelo.
Conclusién. Ante la sospecha clinica
de una cerebelitis aguda es importan-
te realizar neuroimagen urgente e ini-
ciar tratamiento porque se han des-
crito graves complicaciones asociadas
a esta entidad.

P108.

Trastornos de conversion,
una entidad a tener presente

M. Simonet Lara ?, C. Sierra Cércoles 2,
E. Garcia Jiménez ®, R. Parrilla Mufioz 2,
M. Merino Alvarez®, J. de la Cruz Moreno *

2 Unidad de Neuropediatria. UGC Pediatria.
® Unidad de Trabajo Social. Complejo
Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. Los trastornos de con-
version son una realidad clinica poco
conocida en pediatria. Forman parte
del grupo de los trastornos somato-

morfos, caracterizados por sintomas
pseudoneuroldgicos sin patologia or-
ganica ni explicacién fisioldgica de-
mostrables. Los factores psicoldgicos
se consideran asociados a los sinto-
mas. El diagndstico requiere que los
sintomas se asocien con angustia sig-
nificativa o discapacidad. Se distin-
guen tres grupos de sintomas conver-
sivos: motores, sensoriales y sintomas
criticos o pseudocrisis. Pacientes y
métodos. Se describen cinco pacien-
tes que presentaron clinica neuroldgi-
ca somatomorfa, implicando un alto
coste en recursos humanos y materia-
les. Resultados. Tres mujeres y dos
varones, con edades de 11 (n=3), 8
y 12 afios. Diagndstico inicial: crisis
convulsivas (n = 2), mielitis transversa
(n =1) e hipertensién intracraneal
(n = 2). Exdmenes complementarios:
cinco EEG (n = 2), siete TC (n = 4), cin-
co RM (n = 4), un SPECT, tres estudios
de liquido cefalorraquideo (n = 3),
dos EMG-ENG (n = 2), tres PEV (n=2),

una tomografia de coherencia 6ptica,
dos ecografias oculares (n = 2) y dos
campimetrias (n = 2). Tratamientos
innecesarios en cuatro casos: antiepi-
|épticos (n = 2), corticoides (n = 1)y
analgésicos (n =1); ninguin tratamien-
to en un caso. Diagndstico definitivo:
pseudocrisis (n = 2), trastorno de con-
version motor-sensorial (n = 1) y tras-
torno de conversidn sensorial (n = 2).
Solicitaron una segunda opinién tres
casos. Aceptacion del diagndstico e
intervencién psicoldgica en dos casos.
Desencadenante psicoldgico: muerte
de un familiar (n =1), disfuncién fami-
liar (n = 2) y ansiedad materna (n =1);
no se llegd a identificar en un caso.
Conclusiones. Es importante el cono-
cimiento de estos trastornos para
efectuar un diagndstico y terapéutica
correctos, evitando la iatrogenia. Es
necesaria la evaluacién psicoldgica
para determinar los problemas que
contribuyen a su presentacion y asi
poder dar una solucién.
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