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Distrofia muscular de cinturas:
la etnia gitana como factor de
confusion en el diagnéstico
de esta entidad
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Introduccién. La distrofia muscular
de cinturas es un conjunto de enfer-
medades genéticas de inicio posnatal,
con debilidad y atrofia muscular pro-
gresiva de predominio proximal en
miembros superiores e inferiores. Se
trata de un grupo de entidades en el
que existe heterogeneidad genética
y fenotipica, con variabilidad geogra-
fica y étnica. La raza gitana es frecuen-
te en nuestro medio, siendo genéti-
camente homogénea y con tendencia
a enfermedades genéticas autosémi-
cas recesivas. Se han descrito enferme-
dades neuromusculares tipicas en es-
ta poblacién, como es el caso de las
gamma-sarcoglicanopatias (LGMD2().
Caso clinico. Muijer de 43 afios, de et-
nia gitana, que presenta desde los 11
afnos debilidad en las piernas, con
caidas frecuentes y dificultad para su-
bir escaleras. La clinica ha seguido un
curso progresivo, quedando en silla
de ruedas y afectando a miembros
superiores con predominio proximal.
Se realiza resonancia magnética de

extremidades inferiores, donde se en-
cuentra infiltracién grasa de los gru-
pos musculares de muslos y piernas,
con respeto del vasto medial y sarto-
rio. Se realiza biopsia muscular, que
objetiva un patrdn distréfico evolucio-
nado con fibras trabeculadas e inmu-
nohistoquimica normal, sugestivo de
calpainopatia (LGMD2A). Se solicita es-
tudio genético para el gen de calpai-
na 3 (CAPN3), que confirma el diag-
nostico. Conclusiones. Las distrofias
musculares de cinturas se caracteri-
zan por su importante solapamiento y
su heterogeneidad clinica patoldgica
y genética. Aunque la etnia es dtil co-
mo aproximacién diagnéstica en las
enfermedades neuromusculares, tam-
bién puede ser un factor de confusion,
como en este caso.
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Introduccién. La diplopia binocular es
un sintoma frecuente en las enferme-
dades neuroldgicas. Aunque la causa
mas habitual es la mononeuropatia
de origen isquémico, su diagnéstico
diferencial resulta amplio, suponien-
do en ocasiones un auténtico reto
diagnéstico. Nuestro objetivo es pre-
sentar nuestra experiencia en causas
poco habituales de diplopia binocu-
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lar. Casos clinicos. Caso 1: varén de
67 afios, que aquejaba diplopia bino-
cular asociando ptosis palpebral. En
la exploracién destacaba una paresia
del lll'y VI par craneal derecho, y pro-
gresivamente desarrolld afectacion
del IV par craneal ipsilateral. El estu-
dio diagnéstico mostré una infeccién
por herpesvirus tipo 6 en el liquido
cefalorraquideo y una leucoencefalo-
patia en el estudio de resonancia mag-
nética cerebral, confirmandose final-
mente |a presencia de un linfoma B
de células grandes en los testiculos.
Caso 2: mujer de 59 afios, que pre-
sentaba diplopia asociada a un sin-
drome constitucional. En la explora-
cién destacaba la presencia de oftal-
moparesia internuclear bilateral. En
el estudio diagndstico destacd la pre-
sencia de un liquido cefalorraquideo
con presencia de 1,42 proteinas, 15
células y 56 glucosa, y el estudio etio-
I6gico demostré un tumor de Kriken-
berg. Caso 3: mujer de 57 afios, que
referia diplopia. En la exploracién
presentaba una paresia del VI, Vy VII
par craneal derechos. El estudio diag-
nostico mostré la presencia de una
lesién pulmonar en la tomografia por
emision de positrones, y la biopsia
llevé al diagnéstico definitivo de sar-
coidosis. Conclusién. En nuestra ex-
periencia, el estudio etiolégico exhaus-
tivo permitié conocer y establecer el
tratamiento adecuado en pacientes
que presentaron inicialmente una di-
plopia binocular.
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Introduccion. El deterioro cognitivo vas-
cular incluye un grupo de entidades
clinicopatoldgicas en las que un dafio
cerebral vascular isquémico o hemo-
rragico produce un deterioro de diver-
sas funciones cognitivas, acompaha-
do o no de trastornos psicolégicos o
conductuales. Suele coexistir en el
contexto de una valvulopatia cardiaca
u otra cardiopatia emboligena o de
una enfermedad vascular ateroescle-
rética, con presencia de los factores
de riesgo vascular tradicionales. El de-
terioro cognitivo postictus es frecuen-
te, afectando a un 40-70% de los ca-
sos. El deterioro cognitivo predice la
dependencia, institucionalizaciény mor-
talidad tempranas. Objetivo. Valorar
si la rehabilitacién neuroldgica espe-
cializada disminuye la probabilidad de
presentar demencia tras un ictus. Pa-
cientes y métodos. Estudio retrospec-
tivo de los pacientes dados de alta en
el Hospital Casaverde durante el afio
2015, analizandose los datos de aque-
llos que ingresaron por ictus y con
deterioro cognitivo secundario. Todos
ellos se incluyeron en programas de
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rehabilitacién cognitiva; el tipo de in-
tervencion variaba segun las alteracio-
nes mas importantes, objetivos y carac-
teristicas personales (edad, nivel edu-
cacional). En un principio se parte de
una rehabilitacion de 3 h/dia en el ca-
so de afasias graves y de 1,5 h/dia en
déficits ejecutivos, atencionales, mné-
sicos, etc. Resultados. Al alta, presen-
taron deterioro cognitivo un total de
88 pacientes (79,3%), de los cuales el
34,2% padecian deterioro cognitivo
leve, el 16,2% tenian demencia vascu-
lar, y el 28,8%, una afasia aislada. Con-
clusién. Se obtiene una prevalencia
mayor de deterioro cognitivo que en
estudios previos, que podria relacio-
narse con la gravedad de los pacien-
tes incluidos y la realizacién de una
valoracién cognitiva rutinaria. Se ob-
serva una disminucion de la aparicién
de demencia que podria estar en rela-
cién con la terapia cognitiva ofrecida.
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Introduccion. El sindrome de Susac es
una entidad rara de patogenia desco-
nocida, presumiblemente autoinmu-
ne, donde se produce una inflama-
cién y oclusion de las arteriolas preca-
pilares del cerebro, cdclea y retina.
Asocia la triada de hipoacusia, pérdi-
da visual y encefalopatia. No obstan-
te, es raro encontrar los tres compo-
nentes a la vez al inicio del cuadro.
Caso clinico. Mujer de 57 afios, en se-
guimiento por Otorrinolaringologia
desde 2007 por hipoacusia sensorial
izquierda. Vista en 2009 por pérdida
de memoria y cefalea, con estudio
normal. En febrero de 2012 es remiti-
da a Neurologia para el estudio de le-
siones sugestivas de desmielinizacién
en una resonancia magnética craneal
realizada por paralisis facial periféri-
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ca. Se completa el estudio, se trata con
corticoides intravenosos y es dada de
alta con seguimiento en consultas ex-
ternas. Seis meses después presenta
pérdida de visién autolimitada en el
ojo izquierdo y, posteriormente, en el
derecho. Una nueva resonancia mag-
nética de craneo objetiva disminucién
del tamafio de lesiones sin captacion
de contraste. Estudio de autoinmuni-
dad, serologia, puncién lumbar con
bandas oligoclonales y potencfiales
evocados, normales. Un ecocardiogra-
ma detecta aneurisma del septo inte-
rauricular con foramen oval permea-
ble. Valorada por Oftalmologia, pre-
sentando alteracién en campimetria
con resto de la exploracién normal, y
en angiografia con fluoresceina se ob-
jetivan microaneurismas periféricos.
Ante la presencia de hipoacusia neu-
rosensorial, alteraciones retinianas y
cerebrales, se diagnostica de sindro-
me de Susac; recibe tratamiento con
bolos de esteroides y, posteriormen-
te, pauta descendente con predniso-
na oral y 100 mg de acido acetilsalici-
lico, sin recaidas hasta la fecha. Con-
clusién. El sindrome de Susac es una
enfermedad rara cominmente infra-
diagnosticada. Los hallazgos en reso-
nancia magnética pueden imitar a la
esclerosis multiple y a otras entidades.
Es importante un diagndstico precoz
porque el tratamiento puede detener
la progresién de la enfermedad y pre-
venir secuelas permanentes.
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Introduccion. El sindrome de hiperper-
fusién cerebral es una complicacién
grave del tratamiento de recanaliza-
cién carotidea. En su desarrollo se han
asociado tanto la reduccion previa del
flujo sanguineo cerebral como una va-
sorreactividad cerebral (VRC) exhaus-
ta. Para evitar su aparicién reciente-

mente se ha propuesto como alter-
nativa terapéutica el tratamiento en-
dovascular en dos etapas. Objetivo.
Evaluar la sequridad del tratamiento
endovascular en dos etapas para pre-
venir el desarrollo de sindrome de hi-
perperfusion cerebral. Casos clinicos.
Caso 1: vardn de 53 afos, diagnosti-
cado de ictus isquémico carotideo de-
recho de origen aterotrombdtico, con
una puntuacién NIHSS de 15 al alta
hospitalaria. El estudio neurosono-
|6gico mostré una estenosis del 95%
en la arteria sintomédtica, y el estudio
transcraneal, una VRC exhausta; se
realizé tratamiento endovascular me-
diante angioplastia a los 29 dias tras
elictus, y el tratamiento definitivo con
stent, a los 60 dias del ictus. Caso 2:
varén de 50 afios, diagnosticado de
ictus isquémico carotideo izquierdo de
origen aterotrombético, con una pun-
tuacién en la escala NIHSS de 6 pun-
tos al alta hospitalaria. El estudio neu-
rosonoldgico mostré una estenosis
del 90% en la arteria cardtida interna
sintomatica, y el estudio transcraneal,
una VRC disminuida. El tratamiento
mediante angioplastia se realizd a los
15 dias del ictus, y la colocacion defini-
tiva del stent, a los 45 dias. En ambos
casos se usd proteccion con filtro dis-
tal. No aparecieron complicaciones in-
tra ni posprocedimiento. Conclusién.
En nuestra experiencia, el tratamien-
to endovascular en dos etapas es se-
gura, siendo una técnica a considerar
en pacientes con alto riesgo de sin-
drome de hiperperfusion cerebral.
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Introduccién. Las vélvulas programa-
bles de liquido cefalorraquideo usa-
das como tratamiento de la hidroce-
falia pueden malfuncionar por despro-
gramacion de la presion de apertura.

Presentamos un caso de desprogra-
macion de una valvula programable
en una paciente, tras la realizacién de
una resonancia magnética como con-
trol de su tumor de clivus previamen-
te intervenido, que desarrollé una he-
miparesia rapidamente progresiva.
Caso clinico. Mujer intervenida de un
cordoma de clivus hacia 13 meses. Su
postoperatorio transcurrié con multi-
ples complicaciones. Tras su recupera-
cion paulatina se diagnostic hidroce-
falia crénica y se implanté una deriva-
cién ventriculoperitoneal con valvula
programable a 70 mmH,0. Present6
clinica de inestabilidad subaguda pro-
gresiva y una tomografia computari-
zada craneal mostré aumento del ta-
mafo ventricular. Una radiografia con-
firmé la correcta programacion valvu-
lara 70 mmH,0. Fue intervenida para
revision valvular distal, mejorando la
sintomatologia. Una resonancia mag-
nética de control evidencié progre-
sion tumoral, siendo dada de alta pa-
ra cirugfa. A las pocas horas reingresé
por hemiparesia intensa izquierda ra-
pidamente progresiva, descartandose
por tomografia computarizada com-
plicaciones intracraneales y confirmdn-
dose por radiografia craneal la des-
programacion valvular a 30 mmH,0.
Se reajust la presién de apertura val-
vular y se inicié tratamiento corticoi-
deo, mejorando los déficits. Conclusion.
Existe un riesgo de desprogramacion
de las valvulas programables al expo-
nerse a campos magnéticos. Nuestro
caso tiene una relacién causa-efecto
con la Ultima resonancia magnética
realizada. Nuestra teoria acerca de la
fisiopatologia del caso es que la evo-
lucién de la paciente respondié a un
cambio dinamico de las presiones que
llevé a presentar un mayor efecto de
masa de la lesién sobre el tronco en-
cefalico, produciendo la sintomatolo-
gia rapidamente progresiva.
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Encefalomielitis progresiva
con rigidez y mioclonias con
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J.M. Zurdo Herndndez, B. Cueli Rincén,
F. Castellanos Pinedo, M. Bejarano Parra,
E. Gonzaélez Soltero, M.T. Gémez
Caravaca, B. Rodriguez Funez

Seccién de Neurologia. Hospital
Virgen del Puerto. Plasencia, Caceres.

Introduccion. La rigidez combinada con
espasmos violentos y sobresaltos exa-
gerados (hiperecplexia) son caracte-
risticas del sindrome del hombre rigi-
do, que abarca desde la variante mi-
nima del sindrome de pierna rigida a
la variante compleja de encefalomie-
litis progresiva con rigidez y mioclo-
nias (EPRM). Existen varios anticuer-
pos asociados a este espectro clinico.
Describimos un caso asociado a anti-
cuerpos contra el receptor de glicina.
Caso clinico. Varén de 81 afios, con
antecedentes de un linfoproliferativo
crénico. El paciente presentd un cua-
dro de hiperecplexia ante estimulos
tactiles, ataxia cerebelosa, ptosis pal-
pebral y rigidez de tronco de intensi-
dad variable. Otras manifestaciones
adicionales fueron alodinia y prurito
neurogénico. Los sintomas comenza-
ron de manera insidiosa y progresa-
ron lentamente, lo que planted en su
inicio diagndsticos alternativos, inclu-
yendo patologia de la unién neuro-
muscular. Se realizaron diversos estu-
dios analiticos y de neuroimagen, con
resultados no relevantes. Se detecta-
ron niveles elevados del anticuerpo
antirreceptor de glicina en el suero y

el liquido cefalorraquideo del pacien-
te. Presentd respuesta parcial a corti-
coides orales, pero la mejoria mas
significativa se obtuvo tras recibir in-
munoglobulinas intravenosas. Conclu-
sién. Este caso resalta el espectro de
presentacion clinica de la EPRM como
el de los anticuerpos antineuronales.
La determinacién de anticuerpos anti-
rreceptor de glicina debe considerar-
se en el algoritmo diagndstico de los
pacientes con hiperecplexia, ataxia,
rigidez y sintomas sensoriales, ya que
se trata de una enfermedad autoin-
mune tratable. El inicio con fenotipo
clinico de miastenia grave es excep-
cional en esta patologia.
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Presentacion y actividad de
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sefio, los protocolos (médicos, de en-
fermeria y de sequridad) y el funcio-
namiento de la unidad, asi como los
primeros pacientes evaluados en ella.
Resultados. Durante este perfodo se
han realizado cuatro estudios de video-
EEG prolongado. Tres de los pacientes
presentaban probables pseudocrisis o
sincopes psicégenos, que se confirma-
ron y documentaron con el estudio.
Cabe destacar un caso en el que la
sintomatologia cedié por completo tras
la monitorizacién. Otro caso presenta
una epilepsia temporal refractaria, que
se encuentra en proceso de estudio
prequirlrgico en un centro de refe-
rencia. Conclusién. La monitorizacién
video-EEG prolongada es una herra-
mienta diagndstica necesaria en el
manejo de la epilepsia y los trastor-
nos paroxisticos no epilépticos. Nues-
tra experiencia, aunque limitada, es
positiva por el momento y esperamos
que sea el primer paso hacia la crea-
cién de una unidad clinica médico-qui-
rirgica basica de epilepsia en nuestra
region.

o.

Introduccion. Las recomendaciones ac-
tuales consideran cuatro niveles asis-
tenciales para la epilepsia, de los cua-
les en nuestra comunidad sélo existe
el primero (consulta especializada).
Esto ocasiona un alto volumen de de-
rivaciones a centros de referencia, con
aumento de listas de espera y dete-
rioro de la calidad asistencial. Para in-
tentar mejorar esta organizacion, des-
de mayo de 2015 se ha puesto en
marcha una Unidad de Monitorizacion
de Epilepsia en nuestro centro. Pa-
cientes y métodos. Describimos el di-
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Sindrome moyamoya
rapidamente progresivo en
relacién con neurofibromatosis
tipo 1y radioterapia craneal
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Introduccion. El sindrome moyamoya

es una afeccién infrecuente, consis-
tente en una reduccion significativa y
multifocal de la porcién terminal de
las arterias carétidas intracraneales y
sus ramas principales. Presenta dos
picos de incidencia: nifios menores de
15 afios y adultos de 30-50 afios. Se
ha descrito raramente su relacién con
la neurofibromatosis tipo 1 (NF1), con
una media de aparicién de la angio-
patia de 5-11 afios de evolucién. Su
curso es variable, siendo en algunos
pacientes progresivo y en otros, fulmi-
nante. Caso clinico. Varén de 33 afios,
diagnosticado de NF1, con multiples
intervenciones por neurofibromas en
nervio vago e hipogloso, osteotomia
tibial y transposiciones tendinosas. Se
diagnostica astrocitoma pilocitico gra-
do lll'y es tratado con quimioterapia y
radioterapia craneal en el afio previo
alinicio de la enfermedad cerebrovas-
cular. Ingresa por un ictus isquémico
derecho que cursa con hemiplejia iz-
quierda, disartria y disfagia graves. Se
realiza estudio vascular completo con
eco-Doppler de troncos supraadrticos,
duplex transcraneal, angiorresonan-
cia y angiografia, presentando oclu-
sién de ambas arterias cardtidas in-
tracraneales con escasez de colatera-
les, siendo compatible con sindrome
moyamoya grado V-Vl de la clasifica-
cién de Suzuki. La escala de Rankin al
alta fue de 5 puntos. Realiza rehabili-
tacién al alta, con evolucién lenta fa-
vorable hacia la estabilizacién clinica.
Conclusién. La vasculopatia presente
en algunos pacientes con NF1 podria
verse agravada por la radioterapia,
acelerando o agravando la anormal
funcién de neurofibromina que con-
duce a la proliferacién excesiva de cé-
lulas musculares lisas vasculares.
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