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Variaciones fenotipicas de la
xantomatosis cerebrotendinosa
en una familia

M.R. Cérdova Infantes, J.L. Parrilla Ramirez,
P.J. Mufioz Vega, M. Martinez Acevedo,
A. Gonzalez Plata, D.J. Ceberino Mufioz,
M.R. Querol Pascual, M.C. Duran Herrera

Introduccién. La xantomatosis cerebro-
tendinosa es una enfermedad rara,
de herencia autosémica recesiva, cau-
sada por el almacenamiento de lipidos
producido por el déficit del enzima mi-
tocondrial 27-esterol hidroxilasa, de-
bido a mutaciones en el gen CYP27A1.
Se presentan dos casos de una misma
familia con variaciones fenotipicas y
diagnéstico tardio. Casos clinicos. Dos
varones, hermanos, de 34 (caso 1) y
35 (caso 2) afios, sin antecedentes fa-
miliares, diagnosticados de retraso psi-
comotor y cataratas congénitas. Se re-
visa la historia clinica y la exploracién
fisica completa. Se realizan pruebas
analiticas completas y estudios neuro-
fisioldgicos, de neuroimagen y gené-
ticos. En el caso 1, en la exploracion fi-
sica destacaba escoliosis, pies cavos,
xantomas en el tendén de Aquiles,
dismetria y ataxia cerebelosa. El caso
2 presentaba dismetria, padecia una
epilepsia bien controlada y un trastor-
no psicoconductual. En ambos casos,
en la resonancia magnética destacaban
las hiperintensidades en los nucleos
dentados del cerebelo, junto con
otras alteraciones tipicas de la enfer-
medad. Los estudios neurofisioldgicos
de ambos presentaban signos de poli-
neuropatia sensitivomotora desmieli-
nizante. La analitica de los dos casos
mostrabaincrementos de 3-colestanol,

conjuntamente con precursores del co-
lesterol. El estudio del gen CYP21A7 en
el caso 1 presentaba en heterocigosis
las mutaciones ¢.1016C>T (p.Thrn339-
Met) y C.1420C>T (p.Arg474Trp). Con-
clusiones. La xantomatosis cerebro-
tendinosa es una enfermedad rara,
en la que no siempre se encuentran
xantomas y |a clinica puede ser varia-
da. Destaca la importancia del diag-
nostico precoz para un inicio tempra-
no del tratamiento, previamente a la
presentacion de la clinica neurolégi-
ca, modificando asi el pronéstico de la
enfermedad.
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Experiencia del Teleictus en la
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Introduccion. Las condiciones para la
aplicacién del tratamiento fibrinoliti-
co en el ictus isquémico limitan su uso
en la poblacién. La implementacion
del programa Teleictus facilitaria una
mayor accesibilidad al tratamiento de
aquellos pacientes que, por su distan-
cia a un centro primario, no podrian
recibirlo. Se describe el desarrollo y
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resultados de este programa en la ac-
tual zona de influencia de nuestro cen-
tro. Pacientes y métodos. Estudio des-
criptivo de un registro de pacientes
evaluados por Teleictus desde 2014
hasta la actualidad. Se analizan varia-
bles demograficas y asociadas al ic-
tus. Se define la gravedad como la
puntuacién en la escala NIHSS, deter-
minada en la valoracién por urgencias
del hospital de conexién (NIHSSurg) y
en la videoconferencia (NIHSSvideo).
Se analizan intervalos de tiempo: sin-
tomas-puerta, puerta-videoconferencia
y puerta-aguja. Se determina la pre-
sencia de transformacién hemorragi-
ca. Se aplica test de chi al cuadrado
para variables cualitativas y t de Stu-
dent para las cuantitativas, y se realiza
el andlisis de correlacién entre NIHSS-
urg y NIHSSvideo. Resultados. Desde
julio de 2014 se desarrolla progresiva-
mente el programa Teleictus, y se han
realizado 63 conexiones. De ellas, re-
cibieron tratamiento fibrinolitico 16
pacientes (25,4%). El intervalo sinto-
mas-puerta fue de 58 minutos (RQ:
35-115) y el intervalo puerta-videocon-
ferencia, de 54 minutos (RQ: 40-59).
En los pacientes tratados, el intervalo
puerta-aguja fue de 68 minutos (RQ:
55-76). La correlacion entre la pun-
tuacién NIHSSurg-NIHSSvideo fue de
0,959 (0,930-0,976) para el global de
pacientes y de 0,985 (0,956-0,995)
para aquellos tratados con rtPA. Un
paciente sufrié transformacién hemo-
rragica (6,25%). Conclusiones. En nues-
tra experiencia, el desarrollo del pro-
grama Teleictus ha permitido aplicar
el tratamiento fibrinolitico de manera
segura, soslayando algunas de las Ii-
mitaciones para su aplicacion.
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Neuralgia del trigémino
secundaria a endostosis
del hueso temporal
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Introduccion. La compresién neuro-
vascular de origen arterial se postula
como principal mecanismo de pro-
duccién de la neuralgia primaria del
trigémino. A pesar de ser la causa
mas frecuente, existen otras patolo-
gfas, como los tumores localizados en
el dngulo pontocerebeloso, capaces
de producir dolor trigeminal. Caso cli-
nico. Mujer de 44 afios, con neuralgia
del trigémino derecha sin respuesta
al tratamiento médico. La resonancia
magnética cerebral previa no mostra-
ba signos de patologia estructural. Du-
rante la descompresion microvascular
del nervio trigémino, se encontré en-
dostosis de la cara interna del pefas-
co, que provocaba compresion del V
par. Tras el fresado completo y la des-
compresiéon microvascular desapare-
ci6 de manera completa el dolor en el
postoperatorio inmediato, y se man-
tenia asintomatica al afio de la cirugia.
Conclusiones. La endostosis del hueso
temporal es una causa muy infrecuen-
te de neuralgia del trigémino. Una
adecuada revision de los estudios pre-
operatorios permitiria la optimizacion
del manejo quirtrgico definitivo.
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5.

Cuando el sindrome de la Bella
Durmiente deja de ser un cuento
de hadas...

M. Bejarano Parra, M. Zurdo Herndndez,
B. Rodriguez Funez, E. Gonzalez Soltero,
B. Cueli Rincdn, O. Romaskewych Kryvulya,
F. Castellanos Pinedo

Introduccion. El sindrome de Kleine-
Levin es un trastorno infrecuente (un
caso por milldén de habitantes), de pre-
dominio masculino (3 a 1), que afecta
a adolescentes y adultos jovenes; se
caracteriza por episodios recurrentes
de hipersomnia sostenida, conducta
desinhibida (hiperfagia, hipersexuali-
dad), y los episodios duran de una a
varias semanas y se alteran con epi-
sodios de suefio normal. Caso clinico.
Mujer de 17 afios, sin antecedentes
personales neuroldgicos ni psiquiatri-
cos, con buen nivel de integracion fa-
miliar y social previa, que inicié episo-
dios recurrentes de hipersomnia man-
tenida, agresividad y desrealizacion,
de 5-7 dias de duracién, y suefio nor-
mal entre los episodios. Se realizé un
estudio analitico completo de sangre
y liquido cefalorraquideo, determina-
cién de toxicos, resonancia magnéti-
ca cerebral, TAC pancorporal, ecogra-
fia de la pelvis, electroencefalogramas
(EEG) seriados, polisomnografia y es-
tudio neuropsicolégico. HLA-DQBT*02.
La analitica completa y el estudio de Ii-
quido cefalorraquideo (incluido NMDA)
no mostraron alteraciones relevantes.
Resonancia magnética cerebral: sin al-
teraciones. TAC: T-A normal. Los EEG
mostraban brotes de ondas lentas tem-
porales izquierdas. No existian anoma-
Ilias epileptiformes. Estudio polisomno-
grafico con estructura del suefio: nor-
mal. Conclusiones. El diagndstico di-
ferencial del sindrome de Kleine-Levin
comprende trastornos psiquidtricos,
del suefio y neuroldgicos. La etiologia
se desconoce, pero se postula la exis-
tencia de una disfuncién hipotalami-
ca y se ha planteado un mecanismo
autoinmune. No existen tratamientos
efectivos y en la evolucidn se observa
una desaparicién espontanea con los
afios.
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Falsa miopatia con
fallo respiratorio precoz:
a prop6sito de un caso

M. Martinez Acevedo, M.M. Marcos
Toledano, P.J. Mufioz Vega, M.R. Cérdova
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Montero, A.B. Constantino Silva,
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V. Pérez de Colosia, M.C. Duran Herrera
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Introduccion. La debilidad muscular res-
piratoria se presenta en una amplia va-
riedad de miopatias, tipicamente cuan-
do la debilidad es grave y en fases tar-
dias. Sin embargo, existe un subgrupo
de miopatias que se caracterizan por
la afectacion respiratoria precoz. En
estos casos es necesario descartar an-
tes otras enfermedades neuromuscu-
lares mas frecuentes con un curso si-
milar, siendo en ocasiones un reto
diagndstico y obligando a replantear
el caso. Caso clinico. Mujer de 55 afios,
ingresada por un cuadro progresivo
de varios meses de debilidad proxi-
mal de cinturas y disnea, evolucionan-
do ésta a minimos esfuerzos. En la ex-
ploracién presentaba debilidad en las
extremidades de predominio proximal,
leve ptosis palpebral derecha, dudosa
oftalmoparesia y ligera diplopia en la
supraversion de la mirada. Se sospe-
chd miastenia grave y se solicitaron an-
ticuerpos anti-RACh y anti-Musk, que
resultaron negativos. La estimulacion
repetitiva y jitter fueron negativos pa-
ra enfermedad de la placa motora. El
EMG objetivé un patrén miopatico ge-
neralizado. Ante estos datos se inicié
estudio de miopatia. Se realizd una
biopsia muscular, cuyo resultado orien-
té al diagnéstico de titinopatia, mio-
patia que cursa con fallo respiratorio
precoz, pero se descartd tras un estu-
dio genético. Se replanted nuevamen-
te el caso como posible miastenia gra-
ve doblemente seronegativa y dado
el empeoramiento clinico se ensaya-
ron inmunoglobulinas intravenosas,
con una importante mejoria. Se solici-
taron anticuerpos anticortactina, que
fueron positivos, por lo que se diag-

nosticé miastenia grave generalizada
por anticuerpos anticortactina. Con-
clusiones. El diagndstico diferencial
de enfermedades neuromusculares con
insuficiencia respiratoria temprana es
amplio. En la miastenia grave doble-
mente seronegativa, la falta de un
biomarcador puede dificultar el diag-
nostico y el manejo clinico de estos
pacientes.

6.

Evolucién de los pacientes
mayores de 80 afos tratados
con fibrindlisis intravenosa en la
ventana terapéutica extendida
M. Dugue Holguera, J.C. Portilla Cuenca,
A. Barragan Prieto, V. Romero Cantero,
B. Yerga Lorenzana, G. Gamez Leyva,
M. Gémez Gutiérrez, A. Serrano Cabrera,
P. Jiménez Caballero, I. Casado Naranjo

Introduccion. El tratamiento con rtPA
en pacientes mayores de 80 afios,
mas alla de las tres horas de inicio del
ictus, es controvertido. Se evalia la
evolucion de los pacientes tratados en
estas circunstancias. Pacientes y mé-
todos. Cohorte de pacientes tratados
con rtPA. Se diferencian dos grupos:
GA (edad < 80 afios) y GB (edad > 80
afios). En el GB se analizan los resulta-
dos segun intervalo sintomas-aguja,
distinguiendo < 3y > 3 h. Se incluyen
variables demograficas y asociadas al
ictus. Se define evolucién precoz como
transformacién hemorrdgica, diferen-
cia de NIHSS en las primeras 24 horas
y mortalidad a siete dias, y medio pla-
70 (90 dias), como mortalidad e inde-
pendencia (ERm < 2). Se aplica test
de chi al cuadrado para variables cua-
litativas y t de Student para las cuanti-
tativas. Se realiza analisis de regresién
para variables prondsticas. Resultados.
Muestra de 295 pacientes (GB: n = 47).
Se observan diferencias en edad (GA
65,5 afios frente a GB 82,2 afios), se-
xo masculino (58,5% frente a 34,1%)
y tensién arterial sistélica pre-rtPA
(147,4 mmHg frente a 162,2 mmHg).
En la evolucién precoz no se observa-
ron diferencias; a 90 dias, el analisis
univariante mostré una puntuacién
ERm < 2 en el 55,2% frente al 36,2%
(b = 0,016) y mortalidad en el 12,5%
frente al 23,4% (p = 0,05), sin diferen-

cias tras el andlisis ajustado: ERm < 2,
odds ratio 0,53 (IC 95%: 0,23-1,20), y
mortalidad, odds ratio 2,19 (IC 95%:
0,87-5,51). En el GB, atendiendo al in-
tervalo sintomas-aguja, no se encon-
traron diferencias en evolucién precoz
ni a medio plazo en el andlisis univa-
riante, pero se observaron en el anali-
sis ajustado en mortalidad a 90 dias
(odds ratio 1,05; IC 95%: 1,01-1,09).
Conclusiones. En nuestra serie, tratar
con rtPA por encima de las tres horas
a mayores de 80 afos se asocié con
mayor mortalidad a medio plazo, sien-
do similar la evolucién a corto plazo a la
de los tratados en menos de tres horas.

7.

Craneotomia en un paciente
despierto: a propdsito de un caso
M. Royano Sénchez, M. Ortega Martinez,

M. Rico Cotelo, J. Mata Gémez, . Gilete
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Servicio de Neurocirugia. Complejo
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Introduccion. La craneotomia con el
paciente despierto es una técnica que
permite optimizar la manipulacion ce-
rebral sin afiadir un déficit permanen-
te. Consiste en la obtencién de mapas
neurolégicos mediante estimulacion
eléctrica cortical en el momento de la
cirugia. De esta forma, con el pacien-
te bajo sedacién consciente, se pue-
den valorar in vivo cudles son los efec-
tos deletéreos si resultan lesionadas
ciertas zonas del parénquima. El de-
sarrollo de nuevos medicamentos pa-
ra la sedacién y de métodos avanza-
dos de técnicas de mapeo cerebral han
mostrado excelentes resultados, per-
mitiendo asegurar una minima mani-
pulacién de dreas cerebrales afecta-
das. La metodologia es aplicable a la
cirugfa de la epilepsia, de malformacio-
nes arteriovenosas, la extirpacion de tu-
mores, etc. Se trata de la técnica de
eleccién en pacientes con gliomas de
bajo grado localizados cerca de areas
elocuentes del lenguaje porque, en
estos casos, el limite de la reseccién lo
define la relacién entre la localizacion
del lenguaje en el paciente y la lesion.
Esta técnica permite una reseccion mas
amplia, minimizando el riesgo de défi-
cit afadido a la exéresis. Caso clinico.
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Mujer de 60 afios, afecta de una le-
sién sugestiva de glioma situado en la
regién temporal izquierda. Con la pa-
ciente bajo sedaciéon consciente se
realizé mapeo cortical hasta conseguir
una reseccién completa. La resonan-
cia magnética posquirtrgica no objeti-
vé resto tumoral alguno. La paciente
no mostré ningln tipo de empeora-
miento clinico tras la cirugia. Conclu-
siones. Las cirugias que implican afec-
tacion de dareas elocuentes pueden
realizarse con garantias de seguridad
en pacientes seleccionados y median-
te técnicas de mapeo cortical en el pa-
ciente despierto.

8.

Paciente con coreoateosis
asociada a polineuropatia
paraneoplasica como
manifestacion oncoldgica
inicial de un carcinoma
€scamoso no microcitico

B. Cueli Rincén?, 0. Romaskevych Kryvulya?,
D. L6pez Sanchez®, M. Zurdo Hernandez?,

M. Bejarano Parra®, E. Gonzalez Soltero?,
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Introduccion. Los sindromes neurolé-
gicos paraneoplasicos (SNP) se aso-
cian en su mayoria con determinados
anticuerpos, algunos relacionados con
determinados tumores primarios, se
consideran como sindrome neurolé-
gico paraneopldsico clasico o no, y
pueden preceder a la aparicién del tu-
mor primario. Su tratamiento de base
es el del tumor subyacente. Caso clini-
co. Vardn de 77 afos, con un cuadro
de instauracién subaguda y evolucién
térpida de movimientos coreoatedsi-
cos en ambas manos, asociado a pa-
resia y amiotrofia distal en las extre-
midades superiores, arreflexia global,
hipoestesia vibratoria e hipopaleste-
sia. La electromiografia demostré una
polineuropatia axonal sensitivomoto-
ra. En el estudio etiolégico amplio rea-
lizado destacd la leve alteracion en los
anticuerpos ANA, anti-Ro y anti-GM3,
bandas oligoclonales en espejo, hiper-
gammaglobulinemia oligoclonal y pre-
sencia de adenopatias mediastinicas

y abdominales como metdstasis de un
carcinoma escamoso no microcitico
de probable origen pulmonar. Se ins-
taurd tratamiento inicial sintomatico
con inmunoglobulinas intravenosas, con
estabilizacion clinica inicial, y un es-
quema terapéutico con paclitaxel y
carboplatino tras el diagnéstico onco-
|6gico, con remisién oncoldgica inicial.
No se pudieron demostrar anticuerpos
onconeuronales. La lenta progresion
posterior se relaciond con recurrencia
multiadenopatica y afectacién pulmo-
nar difusa de predominio derecho.
Conclusiones. El diagndstico etioldgi-
co final hasta la deteccién del tumor
en el SNP puede ser arduo, dado que
la naturaleza autoinmune del proceso
puede confundir inicialmente con otros
origenes autoinmunes. El tratamien-
to sintomatico inicial de estas entida-
des es inmunodulador, adecuandose
a las circunstancias clinicas del pacien-
te. La ausencia de anticuerpos onco-
neuronales no excluye el diagndstico
de un sindrome neuroldgico paraneo-
plasico si la entidad y el contexto clini-
co asi lo sugieren.

9.

Diplejia facial: un amplio
diagnéstico diferencial

P.J. Mufioz Vega, M. Martinez Acevedo,
M.R. Cérdova Infantes, A. Gonzélez Plata,
V. Pérez de la Colosia, D.J. Ceberino Mufioz,
A.M. Roa Montero, A.B. Constantino
Silva, M.R. Querol Pascual, J.M. Ramirez
Moreno. M.R. Velicia Mata

Introduccion. La paralisis facial fue des-
crita hace mas de dos mil afios por Hi-
pécrates y a pesar de que el nervio fa-
cial fue descubierto por sir Charles
Bell en 1821, aun existe un 50-70% de
casos en que la etiologia se descono-
ce. La pardlisis facial bilateral es un
signo poco frecuente, representando
el 0,6-1,6% de las distintas series de
paralisis facial; las causas son multi-
ples e incluyen: infecciosas, metabdli-
cas, toxicas, tumorales, neuroldgicas,
congénitas y traumdticas, entre otras.
Objetivos. Describir un caso clinico,
realizar un diagnéstico diferencial me-
diante signos y sintomas y efectuar
una revisién bibliografica de diferen-
tes series de diplejia facial y del diag-
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ndstico definitivo. Conclusiones. El diag-
néstico diferencial de la diplejia facial
incluye una exhaustiva exploracion
neuroldgica; los sintomas y signos acom-
pafiantes pueden orientar al diagnds-
tico definitivo.

10.

Efectividad del fingolimod en

pacientes con esclerosis multiple
remitente recurrente en la practica
dinica habitual en Espafia. Estudio
Fingoview, analisis integrado

C. Duran, E. Marzo, F. Barrero, J. Mallada,
J. Meca Lallana, M.L. Martinez, M. G6mez
Gutiérrez, S. Martinez Yélamos, T. Ayuso,
V. Meca, E. Garcia, R. Romero Sevilla, en
representacion de los investigadores del
estudio MS NEXT y MS Second Line Gate

Introduccion. Los ensayos clinicos re-
presentan el criterio de referencia pa-
ra demostrar eficacia, pero no para
demostrar efectividad y sequridad en
el mundo real. Objetivo. Determinar
la efectividad y sequridad del fingoli-
mod en la practica clinica habitual en
Espafia. Pacientes y métodos. Fingo-
view es un andlisis integrado de dos
estudios observacionales, retrospecti-
vos, multicéntricos y de ambito nacio-
nal (MS NEXT y MS Second Line Gate).
Se incluyeron pacientes mayores de
18 afios tratados con fingolimod y se-
guidos durante al menos 12 meses,
desde marzo de 2014 a diciembre de
2015. Resultados. Se incluyeron 988
pacientes (70 naive, 252 posnatalizu-
mab y 666 postinyectables). La edad
media era de 40,4 + 9,1 afos y un
68,9% eran mujeres. La tasa anuali-
zada de brotes previa fue de 1,19 £1,1.
Respecto a la eficacia, durante los pri-
meros 12 meses de tratamiento, la re-
duccién en la tasa anualizada de bro-
tes fue del 76,8% (media: de 1,19 a
0,28; p < 0,0001). En el 89,6% de los
pacientes, la EDSS se mantuvo esta-
ble o mostré mejoria. Respecto a la
sequridad, tras el primer afio, el 92%
de pacientes continuaba con el trata-
miento. En relacion a la primera dosis
encontramos que el 1,6% (n =16) pre-
sentaron algun efecto adverso; de
ellos, 10 fueron efectos cardioldgicos
(ocho bloqueos auriculoventriculares
y dos bradicardias). Tras la primera do-

sis, un 22,5% (n = 223) presentaron
algun efecto adverso, siendo las infec-
ciones leves el mds frecuente. Conclu-
siones. Los resultados de este analisis
integrado muestran que la efectivi-
dad, sequridad y tolerabilidad del fin-
golimod en la practica clinica habitual
es congruente con la obtenida en los
ensayos clinicos.
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