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B1.

Estudio de marcadores
del equilibrio excitatorio/
inhibitorio neuronal en

el recién nacido a término
E. Jiménez Gonzalez

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. La neurotransmisién ce-
rebral permite la comunicacién neu-
ronal y determina el equilibrio entre
la funcién excitatoria/inhibitoria de la
sinapsis. La pérdida de esta homeos-
tasis condiciona estados de hipo/hi-
pertransmisién neuronal y trastornos
graves del neurodesarrollo. Poseer
biomarcadores sobre este estado de
equilibrio seria de enorme ayuda en
el diagnéstico y conocimiento de me-
canismos neurobioldgicos e incluso
ayudarifa al desarrollo de posibles dia-
nas terapéuticas. Actualmente desco-
nocemos qué hiomarcadores relacio-
nados con este equilibrio podrian re-
flejar lo que sucede sinapticamente
en neonatos. Objetivo. Describir el com-
portamiento de biomarcadores rela-
cionados con el equilibrio sinaptico
excitatorio/inhibitorio en el liquido ce-
falorraquideo en una poblacion de
neonatos sanos y en dos grupos se-
leccionados de patologia neonatal:
encefalopatia epiléptica e hipoxicois-
quémica. Sujetos y métodos. Se es-
tudian muestras de liquido cefalorra-
quideo de una poblacién control de
neonatos sin antecedentes prena-
tales ni perinatales patoldgicos, y de
pacientes con encefalopatia epilépti-
ca e hipoxicoisquémica. Las proteinas
NKCC1, KCC2, BDNF, MUNK18, DAT, D2,

VMAT, a-sinucleina, GABA Ty péptido
B-amiloide se estudian por Western
blot. Se cuantifican neurotransmisores
y GABA. Resultados y conclusiones.
Se estd procediendo al analisis esta-
distico de las proteinas cuantificadas.
Los resultados preliminares parecen
encontrar diferencias en la expresion
de proteinas de los distintos grupos se-
leccionados.

B2.

Evolucién de pacientes con
estado de mal eléctrico durante
el sueiio lento: revision
retrospectiva y disefio de

un protocolo de sequimiento
C. Castano de la Mota, F. Martin

del Valle, L. Lépez Marin, L. Gonzélez

Gutiérrez-Solana, M. Ruiz-Falcé Rojas,
M. Garcia Fernandez

Neurologia Pediatrica. Hospital Infantil
Universitario Nifio Jesus. Madrid.

Introduccion. El estado de mal eléctri-
co durante el suefio lento (ESES) es
un sindrome epiléptico con rasgos evo-
lutivos hacia una encefalopatia epi-
|éptica con desarrollo de deterioro cog-
nitivo y conductual. Objetivos. Descri-
bir las caracteristicas epidemioldgicas,
clinicas, electroencefalograficas y evo-
lucién de los pacientes seguidos en
nuestra unidad, comparar la eficacia
de los distintos tratamientos, valorar
las secuelas neuropsicoldgicas a largo
plazo y disefiar un protocolo de actua-
cién y sequimiento ante los pacientes
de nuevo diagndstico. Pacientes y mé-
todos. Revision retrospectiva de los
pacientes diagnosticados de ESES en-
tre los afos 1996 y 2011. Inclusién en
el estudio prospectivo de los pacien-
tes diagnosticados a partir de noviem-
bre de 2011. Resultados. Se han in-
cluido 50 pacientes con diagndstico
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de ESES, siendo hemi-ESES el 36% vy
afasia-epilepsia el 8%. El 58% son va-
rones. La media de edad al diagndsti-
co es de 6,9 £ 2,5 afios. Cuarenta y
ocho pacientes (96%) han presentado
al menos una crisis en su evolucién. El
60% presentan alteracion en el estu-
dio neuropsicoldgico. Quince (30%) son
pacientes con un cuadro de epilepsia
benigna de la infancia que han evolu-
cionado a ESES. Dieciocho (36%) han
probado tres o mas farmacos antiepi-
|épticos y un 38% corticoides, siendo
este tratamiento el mas efectivo (20%
de pacientes). Actualmente persiste
ESES en el registro en 15 pacientes
(30%). La pérdida de seguimiento ha
sido del 10%. Hasta el momento se
han incluido en el protocolo seis nue-
vos pacientes. Conclusiones. El diag-
nostico de ESES debe ser lo mas pre-
coz posible para instaurar un trata-
miento agresivo con el principal obje-
tivo de evitar el deterioro neuropsico-
I6gico de los pacientes. Unicamente
se han podido incluir seis pacientes
en el nuevo protocolo disefiado, con
un periodo de sequimiento de tres
meses, por lo que los datos obtenidos
todavia son escasamente valorables.

B3.

Estudio descriptivo de la
neurofibromatosis tipo 1

en menores de 18 afios.
Relacién fenotipo-genotipo

A. Pérez Villena®, A. Duat Rodriguez?,
J. Espejo Saavedra®, M. Ruiz-Falcé

Rojas?, L. Gonzalez Gutiérrez-Solana?,
C. Hernandez Chico®
?Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.

®Hospital Universitario Ramén y Cajal.
Madrid.

Objetivos. Intentar establecer una co-
rrelacion entre las alteraciones géni-

cas encontradas en el gen NF7y el fe-
notipo y, secundariamente, describir
las caracteristicas fenotipicas de nues-
tra poblacién con neurofibromatosis
tipo 1 (NF1) y las alteraciones génicas
encontradas. Pacientes y métodos.
Revisién de las historias clinicas de
pacientes diagnosticados de NF1 que
cumplan los criterios clinicos defini-
dos por el Instituto Nacional de Salud
de Estados Unidos en 1988. El estu-
dio genético lo realizé el equipo de
genética del Hospital Ramén y Cajal
con un protocolo para identificar mu-
taciones de NF1. Resultados. Se en-
contraron 159 pacientes (83 varones).
El 66,7% presentaba mas de seis man-
chas café con leche; el 27%, neurofi-
bromas; el 84,9%, efélides; el 23,3%,
glioma del nervio dptico; el 29,6%,
nddulos de Lisch; el 6,9%, lesiones
6seas distintivas, y el 27,7%, un fami-
liar de primer grado. Como complica-
ciones, desarrollé escoliosis un 9,4%;
tumores, un 6,3% (3,1% astrocitomas);
pubertad precoz, un 1,9%; talla baja,
un 28,8% (5% en percentil <3); ma-
crocefalia, un 9,4%, e hipersefales
en RM craneal en T, un 57,9%, entre
otras. Se determind la genética en 34
pacientes; no se encontrd una rela-
cién estadisticamente significativa con
el fenotipo con estos resultados. Con-
clusiones. Las caracteristicas fenotipi-
cas de nuestros pacientes son seme-
jantes a las descritas en estudios pre-
vios. No se ha encontrado una rela-
cién significativa entre el genotipo-
fenotipo con los resultados obtenidos
hasta la actualidad.
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B4.

Caracteristicas especiales

de la epilepsia en el complejo
esclerosis tuberosa

R. Losada del Pozo

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.
Madrid.

Introduccion. El complejo esclerosis
tuberosa es una enfermedad genéti-
ca y multisistémica caracterizada por
crecimiento de hamartomas. Se here-
da con caracter autosémico dominan-
te y estd causada por mutaciones en
los genes TSCTy TSC2. La epilepsia es
la manifestacién neurolégica mds
frecuente y habitualmente resulta de
dificil control. Objetivos. Determinar
la prevalencia de epilepsia y el por-
centaje de epilepsia de dificil control,
y correlacionar los hallazgos de neu-
roimagen, el desarrollo cognitivo y
los trastornos del espectro autista
con la epilepsia de dificil control. Pa-
cientes y métodos. Estudio retrospec-
tivo y prospectivo durante 12 meses.
Revision de historias clinicas de 40
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pacientes con complejo esclerosis tu-
berosa que realizan o realizaron se-
guimiento en nuestro centro. Resul-
tados. El 90% de los pacientes tuvie-
ron epilepsia. La mediana de edad de
inicio fue de 10,50 meses (rango: 15
dias a 8 afos). El 50% tuvieron epi-
lepsia de dificil control. No se han en-
contrado diferencias estadisticamen-
te significativas entre el nimero y la
localizacién frontal, parietal y occipi-
tal de los tuberes con la epilepsia de
dificil control. Se han hallado diferen-
cias estadisticamente significativas en-
tre tiberes temporales, desarrollo cog-
nitivo y trastornos del espectro autis-
ta con la epilepsia de dificil control, y
entre tlberes parietales izquierdos y
peor desarrollo cognitivo (p < 0,05).
Conclusiones. La epilepsia es de difi-
cil control en la mitad de los pacien-
tes. Los pacientes con tlberes tempo-
rales, retraso mental moderado/gra-
ve y trastorno del espectro autista
presenta un mayor porcentaje de epi-
lepsia de dificil control. Los tuberes
parietales izquierdos se relacionan
con un peor desarrollo cognitivo en
la evolucién.

B5.

Caracteristicas clinicas y
radioldgicas, factores de riesgo
y prondstico en el infarto
presumiblemente perinatal

C. Cordero Castro?, A. Camacho Salas?,

A. Martinez Aragén®, R. Simén de las
Heras?®

Neuropediatria. " Radiologia. Hospital
Universitario 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. El infarto presumiblemen-
te perinatal es una causa frecuente de
morbilidad neurolégica. Pocos estu-
dios analizan su incidencia o los facto-
res de riesgo asociados. Objetivos. Es-
tudiar los factores de riesgo, la pre-
sentacion clinica, el tipo de infarto, el
retraso en el diagnéstico y el prondsti-
coy analizar las diferencias entre el in-
farto arterial y venoso. Pacientes y
métodos. Revisién de historias regis-
trando factores de riesgo perinatales
y protrombéticos, forma de presenta-
cion y edad al inicio del sintoma vy al
diagndstico. Andlisis de las imagenes
de TAC/RM clasificando los infartos en
arteriales y venosos. Analisis de pro-

néstico neurolégico evaluando el gra-
do de discapacidad (GMFCS), epilep-
sia (control en el Gltimo afio), retraso
mental, defecto sensorial y trastorno
de conducta. Resultados. Se estudia-
ron 30 pacientes, 19 (63%) de los cua-
les varones. Forma de presentacion
clinica: 27 (90%) desarrollo motor asi-
métrico, 2 (7%) crisis y 1 (3%) retraso
en el neurodesarrollo. Edad al inicio
de los sintomas, 3 meses (rango inter-
cuartilico: 2-7 meses), y al diagndstico,
9 meses (rango intercuartilico: 7-22 me-
ses). Infartos arteriales en 24 (80%)
casos y 6 (20%) infartos venosos pe-
riventriculares. Presencia de factores
de riesgo perinatales en 19 pacientes
(63%), y alteraciones en el estudio de
hipercoagulabilidad, en 8 pacientes.
No existen diferencias estadisticamen-
te significativas entre ambos tipos de
infarto ni en la forma de presentacion
ni en la asociacién a factores de ries-
go. Conclusién. El infarto presumible-
mente perinatal requiere una alta sos-
pecha clinica para hacer un diagnésti-
co y un enfoque terapéutico precoz.
Los factores de riesgo que permitan
identificar a los pacientes de mas ries-
go aun no estan del todo perfilados.
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