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O1.

Cluster de casos de afectacion
del sistema nervioso central
secundaria a infeccion por
virus influenza B durante

la temporada 2017-2018

A. Rivero de Aguilar Pensado, E. Rodriguez
Castro, I.M. Seijo Raposo, A.N. Lagorio,
M. Puente Hernandez, G. Fernandez Pajarin,
M. Saavedra Pifieiro, E. Costa Arpin,

E. Corredera Garcia, F.M. Martinez Vazquez

Servicio de Neurologia. Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela.

Introduccién. La infeccién por el virus
influenza cursa de manera caracteris-
tica con afectacién de la via aérea su-
perior, fiebre, astenia y mialgias. De
forma infrecuente se acompafia de ma-
nifestaciones en el sistema nervioso
central (SNC), tipicamente en pobla-
ciones pedidtricas y en el contexto de
pandemias por influenza A. Pacientes
y métodos. Describimos los casos de
cuatro pacientes adultos que, en un
intervalo de dos semanas durante el
mes de enero de 2018, ingresaron con
sintomas sugestivos de afectacién del
SNC de curso agudo, en el contexto de
una infeccién por el virus influenza B.
Fueron evaluados mediante andlisis
de sangre, estudio de LCR, neuroima-
gen y realizacién de EEG en fase agu-
da. Resultados. El primer caso fue un
varén de 49 afios con somnolencia,
desorientacién e inquietud psicomo-
triz. El segundo, un varén de 79 afios
con inatencién y alteracién del lengua-
je. El tercero, una mujer de 67 afos
con movimientos anormales en el bra-
zo derecho y trastorno del lenguaje, y
el cuarto, una mujer de 70 afos con

alteracién de la conducta y mioclonias
en extremidades superiores. Todos pre-
sentaban clinica infecciosa de vias res-
piratorias altas de horas o pocos dias
de evolucién. Todos eran, por lo de-
mas, personas sanas. El andlisis de LCR
fue normal en dos de los casos y en
otros dos se observé una leve pleoci-
tosis linfocitaria sin consumo de gluco-
sa. Los cuatro pacientes fueron trata-
dos con aciclovir (suspendido tras des-
cartar infeccion herpética mediante
PCR en LCR) y con oseltamivir (por pre-
sentar PCR positiva para influenza B
en exudado nasofaringeo). La PCR de
influenza B en LCR fue negativa en los
tres pacientes en los que se realizd.
Tres sujetos recibieron también trata-
miento antiepiléptico por presentar
actividad epiléptica en el EEG o clinica
compatible. En todos los casos, el es-
tudio de neuroimagen fue normal y la
evolucién favorable, con recuperacion
completa en pocos dias. Conclusiones.
La afectacion del SNC por el virus in-
fluenza tipo B es excepcional. Debe sos-
pecharse en época invernal en pacien-
tes que presenten clinica gripal con al-
teracion del nivel de conciencia, focali-
dad neuroldgica o fenémenos epilép-
ticos y escasa repercusion sistémica.

02.

Test de resolucion de un puzle
como prueba de cribado parala
deteccion de deterioro cognitivo
en la enfermedad de Parkinson

E. Sudrez Castro, D. Santos Garcia,

T. de Deus Fonticoba, C. Tufias Gesto,
A. Doporto Ferndndez, I. Expésito Ruiz,
V Vilas Riotorto, A. Aneiros Diaz,

J. Abella Corral, J. Naveiro Soneira,

M. Macias Arribi, M.A. Llaneza Gonzélez

Complejo Hospitalario Universitario de Ferrol.
Ferrol, A Coruiia.
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Introduccion. El desarrollo de deterio-
ro cognitivo es frecuente en los pa-
cientes con enfermedad de Parkinson
(EP). Sin embargo, en la practica clini-
ca resulta compleja su identificacion
porque el MMSE se administra de for-
ma rapida, pero es poco sensible, y
por el contrario, aplicar una escala es-
pecifica como la Parkinson’s Disease
Cognitive Rating Scale (PD-CRS) lleva
mds de 20 minutos. Objetivo. Anali-
zar si una prueba sencilla como es la
resolucion de un puzle puede servir
como test de cribado para la detec-
cién de deterioro cognitivo en pacien-
tes con EP. Pacientes y métodos. Los
datos fueron obtenidos de la evalua-
cién basal de la seleccién de pacien-
tes del Complejo Hospitalario Univer-
sitario de Ferrol del estudio COPPADIS-
2015. Este estudio incluye un test del
puzle de 16 piezas. Se definié deterio-
ro cognitivo como una puntuacién en
la PD-CRS < 84 en base a la bibliogra-
fia. Se calculd una curva ROC para co-
nocer la sensibilidad y especificidad
del tiempo de resolucién del puzle
para detectar deterioro cognitivo. Re-
sultados. Un total de 102 pacientes
(edad: 62,3 + 8,3 afios; 53,9% varo-
nes) fueron evaluados entre enero de
2016 y octubre de 2017. Las puntuacio-
nes medias en el MMSE y la PD-CRS
fueron de 29,6 + 0,7 y 91,8 + 13,7,
respectivamente. Hubo un total de 24
pacientes (23,5%) con deterioro cog-
nitivo. En el subgrupo de pacientes
con deterioro cognitivo, el tiempo en
resolver el puzle fue mayor (9,9 + 2,8
frente a 6,1 + 3,2 min; p < 0,0001) y
el nimero de piezas colocadas a1, 2,
3, 4y 5 minutos fue significativamen-
te menor. Ocho pacientes no comple-
taron el puzle, presentando todos
ellos deterioro cognitivo. Observamos
una correlacién entre el tiempo en fi-
nalizar el puzle y la puntuacién en la
PD-CRS (r = —0,585; p < 0,00071). La

sensibilidad del test del puzle para de-
tectar deterioro cognitivo fue del 94%
para un tiempo < 6,9 minutos, y la es-
pecificidad, del 86% para un tiempo >
10 minutos (ABC = 0,817; p < 0,0001).
Conclusiones. El test del puzle podria
servir como prueba de cribado de de-
terioro cognitivo en la EP. Si el pacien-
te tardara menos de siete minutos en
resolverlo no seria necesario utilizar la
PD-CRS, y si tardara mas de diez mi-
nutos seria claramente recomendable
SU Uso.

03.

Biomarcadores de la
enfermedad de Alzheimer en
el liquido cefalorraquideo de
pacientes con deterioro cognitivo
en la practica clinica habitual

L. Bello Otero?, I. Rodriguez Naz®,
C.M. Labandeira Guerra®, H. Martinez
Hervés?, C.H. Lépez Caneda®, C. Spuch
Calvar®9, M.J. Moreno Carretero ¢

2Servicio de Neurologia. Complejo
Hospitalario Universitario de Vigo. Facultad
de Medicina. Universidad de Santiago de
Compostela. ¢ Grupo de Neurologia. Instituto
de Investigacion Sanitaria Galicia Sur. *Red
Gallega de Investigacion en Demencias.

Introduccion. Recientemente se han
publicado las recomendaciones del
estudio de los biomarcadores de la
enfermedad de Alzheimer (EA) -AB,,,
tau total y p-tau en LCR—en la evalua-
cion diagndstica de la demencia y del
deterioro cognitivo leve. Objetivos.
Evaluar la aplicacién de estas nuevas
recomendaciones en la practica clini-
ca habitual del Servicio de Neurologia
y analizar si la determinacion de estos
biomarcadores implica una mejora
en los procesos de diagnéstico, trata-
miento y seguimiento de los pacien-
tes. Pacientes y métodos. Estudio epi-
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demioldgico descriptivo, retrospectivo,
de los pacientes con deterioro cogniti-
vo evaluados en el Servicio de Neuro-
logia a los que se les ha realizado el
estudio de los niveles de AB, ,,, p-tau
o tau total en LCR dentro de la practi-
ca clinica habitual hasta el 30 de sep-
tiembre de 2017. Resultados. Se ana-
lizaron 42 pacientes, 15 con diagndsti-
co de deterioro cognitivo leve y 23 con
demencia; cuatro fueron excluidos.
De los ocho pacientes con deterioro
cognitivo leve que evolucionaron a
demencia tipo Alzheimer, el 50% tu-
vieron biomarcadores tipicos de EA.
En un 25%. la B-amiloide era baja y
en el otro 25% se encontraba cerca del
limite de normalidad con tau y p-tau
elevadas. Ningln paciente de los seis
con deterioro cognitivo leve y biomar-
cadores negativos desarrollé durante
su seguimiento una demencia tipo Al-
zheimer. De los 12 casos del grupo de
demencias con diagndstico clinico fi-
nal de EA, en 8 (67%) los biomarca-
dores fueron tipicos de EA. Conside-
rando sélo el resultado de los biomar-
cadores cuando son claramente posi-
tivos (niveles de B-amiloide bajos y ni-
veles de tau y p-tau altos) o negati-
vos, los biomarcadores aportaron
informacién y mayor grado de certeza
diagndstica en el 66% de los casos
(25 pacientes): en el caso del deterio-
ro cognitivo leve, en 10 (67%) de los
15 pacientes, y en el grupo de las de-
mencias, en 15 (65%) de 23 casos. Con-
clusiones. La informacién y el mayor
grado de certeza diagndstica que apor-
tan los biomarcadores en la practica
clinica habitual permiten disefiar un
plan terapéutico y de seguimiento mas
adecuado a la sospecha diagnéstica.

04.

Programa de Atencién Multi-
disciplinar de Enfermedades
Neuroldgicas Crénicas Avanzadas.
Proyecto piloto para la mejora
de la calidad asistencial en la
enfermedad de Parkinson y otros
trastornos del movimiento
degenerativos

C. Tufias Gesto?, D. Santos Garcia®,

T. de Deus Fonticoba?, R.J. Jorge Sanchez®,

M.A. Llaneza Gonzélez?, M. Mosquera
Pena®, C. Carballada Rico®, G. Bouzas
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Cernadas®, F.M. L6pez Aneiros®,
C. Riveira Fraga®, A. Parada Garcia®,
M. Pena Martinez®, J.J. Ventosa Rial ¢

2Seccién de Neurologia. Servicio de
Medicina Interna °Seccién de Cronicos.
Servicio de Medicina Interna. “Direccién
de Procesos con Ingreso. Area Sanitaria de
Ferrol. Complejo Hospitalario Universitario
de Ferrol. Ferrol, A Corufa.

Introduccion. Las enfermedades neu-
roldgicas degenerativas como las de-
mencias o la enfermedad de Parkin-
son (EP) tienen en comdn que los pa-
cientes acaban desarrollando frecuen-
temente ciertas complicaciones. Estas
se deben a sintomas de la enferme-
dad, como caidas, disfagia, etc., o es-
tan en relacién con las comorbilida-
des de los pacientes. Su identificacién
y manejo precoz, asi como las medi-
das orientadas a su prevencién, son
fundamentales. Igualmente, es priori-
tario que queden claras las ultimas
voluntades del paciente, las medidas
a tomar y el apoyo al cuidador princi-
pal y su familia. En ese contexto son
necesarios nuevos modelos asisten-
ciales que integren todas las necesi-
dades a cubrir. Pacientes y métodos.
Presentamos el modelo asistencial
llamado Programa de Atencién Multi-
disciplinar de Enfermedades Neurol6-
gicas Crénicas Avanzadas (PAMENCA),
que ha sido desarrollado por diferen-
tes especialistas del Area de Gestion
Integrada de Ferrol entre junio de
2017 y febrero de 2018. Se trata de un
modelo asistencial multidisciplinar im-
plementado (marzo de 2018) inicial-
mente como proyecto piloto para pa-
cientes con EP u otro trastorno del
movimiento degenerativo sequidos en
la consulta PARKIN del Complejo Hos-
pitalario Universitario de Ferrol. Re-
sultados. PAMENCA incluye la partici-
pacion de personal de neurologia (neu-
rélogo y enfermera gestora de casos)
y de la Unidad de Asistencia a la Cro-
nicidad (UACO) en sus diferentes posi-
bilidades, tanto ambulatoria (consul-
tas-externas-UACO y Unidad de Cui-
dados Paliativos) como de hospitali-
zacion (hospitalizacion a domicilio y
hospital de dia). La participacién serd
voluntaria y se firmard un consenti-
miento informado. La entrada en el
programa implicard una primera va-
loracién por la UACO para establecer

necesidades y el seguimiento por los
especialistas necesarios. Se informara
al médico de atencién primaria del
paciente. Protocolos ya activos con
Digestivo y Endocrinologia se integra-
ran en el modelo. Ante cualquier com-
plicacién o necesidad, el paciente o la
familia contactardn con la enfermera,
que gestionara la aplicacion de una
atencién inmediata segun las necesi-
dades. Se evaluaran indicadores de la
repercusion de la implementacién de
dicho programa de distinto tipo (cali-
dad asistencial, coste-efectividad, op-
timizacién de recursos, valoracién de
los participantes, etc.). Conclusiones.
PAMENCA supone un nuevo modelo de
asistencia integral para pacientes con
enfermedades degenerativas. Si los re-
sultados son 6ptimos, se podria extra-
polar a otras patologias diferentes de
las planteadas en el proyecto piloto.

05.

‘Ataxia da Costa da Morte’,
una década después

M. Arias*?, B. Quintans®, P. Aquiar®,
M. Fernandez Prieto®, R. Martinez
Regueiro®, M. Garcia Murias®, 0. Ayo¢,
B. San Millan®, S. Teijeira’, Z. Yafiez
Torregroza®, M.J. Sobrido®

2Servicio de Neurologia.  Grupo de
Neurogenética. Instituto de Investigacion
Sanitaria de Santiago (IDIS). ¢ Servicio de
Medicina Nuclear. Complexo Hospitalario
Universitario de Santiago de Compostela.
dServicio de Neurologia. Complejo
Hospitalario Universitario de Albacete.
¢Servicio de Anatomia Patoldgica.
"Banco de Cerebros-Biobanco Galicia Sur.
Complejo Hospitalario Universitario de Vigo.
9Universidad Simén Bolivar. Colombia.

Introduccion. En la XXII Reunidn de la
Sociedad Galega de Neuroloxia (2008)
se presentaron los resultados de un
estudio prospectivo realizado en la
Costa da Morte, describiendo el feno-
tipo clinico y de neuroimagen estruc-
tural de pacientes afectos de una pre-
sumible nueva ataxia espinocerebe-
losa (SCA), con sindrome cerebeloso,
hipoacusia y enfermedad de moto-
neurona focal (atrofia lingual y fasci-
culaciones). Objetivo. Dar a conocer
los datos de nuevos estudios molecu-
lares, neuropsicoldgicos y neuroima-
gen funcional, llevados a cabo en mas

pacientes en esta ultima década, asi
como las perspectivas del futuro in-
mediato. Resultados. Desde el descu-
brimiento de la expansion intrénica del
hexanucleétido en NOP56 causante de
SCA36, demostramos mediante neuro-
imagen funcional (PET-FDG18) en pa-
cientes presintomaticos y sintomati-
cos que el hemisferio cerebeloso de-
recho es el primero en afectarse. El
sindrome cerebeloso cognitivo afecti-
vo de SCA36 se inicia en pacientes
preatdxicos con disminucién de flui-
dez verbal semantica. Disponemos de
datos de tres autopsias (disminucion
de células de Purkinje). Identificamos
expansiones de pequefio tamafio cla-
ramente patogénicas y un cluster de
pacientes en Albacete. Evaluamos las
dificultades del asesoramiento gené-
tico en SCA36 en el contexto de la in-
vestigacion. Actualmente, las investi-
gaciones se centran en el origen y
evolucién de la expansién y mecanis-
mos patogénicos (biopsias de piel y
células IPS, péptidos en LCR, modelos
animales). Conclusiones. La SCA36 pue-
de considerarse ahora la SCA mds pre-
valente en Espafa. La similitud de su
mutacién causal con la de C90r72 (cau-
sa de esclerosos lateral amiotrdfica/
demencia frontotemporal), unido a
su fenotipo e historia natural cada vez
mejor perfilados, hacen de esta enti-
dad una candidata de sumo interés
en investigacion basica, clinica y tera-
péutica de ciertas enfermedades here-
dodegenerativas.

0e6.

Resultados en salud de

los pacientes con esclerosis
multiple remitente recurrente
tratados con dimetilfumarato
y teriflunomida

M. Alvarez Payero?, C. Labandeira
Guerra®, E. Alvarez Rodriguez®,

M. Aguado Valcarcel®, C. Sanchez®,
G. Pifieiro Corrales?, I. Gonzélez Sudrez®

2Servicio de Neurologia. ® Servicio de
Farmacia. Hospital Alvaro Cunqueiro. EOXI.
Vigo, Pontevedra.

Introduccion. Evaluacién de los resul-
tados en salud (eficacia, calidad de vi-
da y satisfaccién con el tratamiento)
de los pacientes con esclerosis multi-
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ple remitente recurrente (EMRR) tra-
tados con dimetilfumarato y terifluno-
mida. Pacientes y métodos. Se eva-
luaron pacientes con diagndstico de
EMRR en tratamiento con dimetilfu-
marato o teriflunomida durante al me-
nos un afio. Se recogieron variables
clinicas, calidad de vida (MusiQol y
EuroQol-5D-51) y satisfaccion con el
tratamiento (TSQM). Los cuestionarios
fueron autocumplimentados por los
pacientes basal y al afio de tratamien-
to. Resultados. 81 pacientes iniciaron
88 tratamientos orales: 43 (48,9%)
con dimetilfumarato y 45 (51,1%) con
teriflunomida. Edad media: 42,22 +
8,05 afios. Tiempo de evolucién de la
enfermedad: 100,64 + 66,08 meses.
EDSS media al inicio: 1,79 + 1,87 pun-
tos. Brotes el afio previo al inicio del
tratamiento: 0,75 + 0,87. 18 pacien-
tes (22,5%) no habian recibido trata-
miento previamente, y el resto ha-
bian recibido al menos un tratamiento
(73,5%). 46 pacientes (52,3%) cam-
biaron por efectos secundarios, 17
(19,3%) por ineficacia y 4 (4,5%) por
seguridad. Puntuacién EuroQol me-
dia: 70,3 + 19,8 puntos, 67,9 + 20,3
para dimetilfumaratoy 72,3 + 19,0 pa-
ra teriflunomida. Las dimensiones del
sistema descriptivo del cuestionario
peor valoradas (niveles de gravedad 3-
4-5) fueron: ansiedad/depresion (31,3%),
dolor (25,0%) y dificultad para reali-
zar actividades cotidianas (12,5%). Pun-
tuacién MusiQol media: 70,1 + 14,8
puntos, 69,9 + 15,0 para dimetilfu-
marato y 70,3 + 14,9 para terifluno-
mida. EQ-VAS al afio: 68,3 + 20,3
puntos, sin diferencias estadisticamen-
te significativas frente a basal (p <
0,05), 70,3 * 18,3 puntos para dime-
tilfumarato y 66,6 + 22,11 para teri-
flunomida. Puntuacion media en el
MusiQol al afio: 67,9 + 15,5 puntos,
70,2 + 16,7 para dimetilfumarato y
66,1+ 14,5 para teriflunomida. TSQM
basal: eficacia (62,6 + 23,9 puntos),
efectos secundarios (50,4 + 24,1 pun-
tos) comodidad (57,4 + 24,9 puntos)
y satisfaccién global (62,3 + 23,3 pun-
tos). TSQM a un afio percibida: efica-
cia (66,4 + 23,9 puntos), efectos se-
cundarios (67,7 + 23,3 puntos) como-
didad (82,7 + 19,1 puntos) y satisfac-
cién global (73,6 + 17,9 puntos). Di-
metilfumarato frente a teriflunomida:
eficacia (69,3 + 19,2 frente a 63,6 +

28,0), efectos secundarios (70,1+ 22,3
frente a 64,8 + 26,7) y comodidad
(77,5 +18,6 frente a 88,2 +18,6). To-
dos los pacientes con datos de TSQM
al afio procedian de TI. Las dimensio-
nes TSAM mejoraron durante el trata-
miento con teriflunomida respecto a
la Tl previa (p < 0,05). Conclusiones.
El cambio a un tratamiento oral no
parece impactar excesivamente en la
calidad de vida. Sin embargo, si pre-
sentan mayor satisfaccion con orales
frente a inyectables principalmente
por una mejor tolerancia al farmaco
oral y una mayor comodidad en la ad-
ministracion.

07.

Inicios de una consulta de
trastornos no respiratorios
del sueiio

P. Vicente Alba?, L. Garcia Coto®,

S. Ferndndez Gil¢, M.M. Mosteiro Afidén®,
M.J. Mufioz Martinez?, M.L. Torres Duran®,
R.A. Tubio Pérez®

2Servicio de Neurologia. " Facultad de
Medicina y Odontologia. Universidad de
Santiago de Compostela. “Servicio de
Neurofisiologia. ¢ Servicio de Neumologia.
Hospital Alvaro Cunqueiro. Complejo
Hospitalario Universitario de Vigo.

Introduccion. Los trastornos del sue-
fio abarcan una amplia variedad de
enfermedades, pese a lo cual su estu-
dio aun esta en desarrollo. Por ello,
desde diciembre de 2016 se ha abier-
to en nuestro centro una consulta es-
pecifica de trastornos no respiratorios
del suefio con el fin de mejorar la asis-
tencia de nuestros pacientes. Pacien-
tes y métodos. Estudio epidemioldgi-
co, descriptivo, retrospectivo de todos
los pacientes valorados en la consulta
de trastornos no respiratorios del sue-
fio en el afio 2017. Se analizan dife-
rentes variables sociodemograficas,
clinicas y de diagndstico. Resultados.
Durante el afio 2017 se valoraron un
total de 287 pacientes, el 53,3% varo-
nesy con una edad media de 51 afios.
El 73,44% de los pacientes tienen al-
gun factor de riesgo cardiovascular, el
mas comun un IMC > 25 (58,5%), se-
guido de dislipemia (35,9%) y el taba-
€0 (23,7%). El servicio de procedencia
mas frecuente es el de Neurologia
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(36,24%) y los motivos de consulta mas
habituales son la excesiva somnolen-
cia diurna (26,3%), los fenémenos mo-
tores durante el suefio (18,47%) y el
insomnio (15,33%). Los diagndsticos
mas comunes son las diferentes com-
binaciones de insomnio (21,95%), el
sindrome de piernas inquietas (18,5%)
y el sindrome de apnea/hipopnea del
suefio (15%). Hasta un 39,72% de los
pacientes estan diagnosticados de
varios trastornos del suefio y en un
36,59% hay comorbilidad psiquidtri-
ca. Conclusiones. Las diferentes com-
binaciones de insomnio y el sindrome
de piernas inquietas son los diagnds-
ticos mas frecuentes en la consulta.
La mayor parte de los pacientes tie-
nen algun factor de riesgo cardiovas-
cular. La comorbilidad entre los tras-
tornos del suefio y la patologia psi-
quidtrica es habitual. Un abordaje mul-
tidisplinar permite un mejor manejoy
tratamiento de los distintos trastornos
del suefo.

08.

Insomnio familiar letal:
descripcion del primer caso
diagnosticado en Galicia

A. L6pez Traba?, F. Barros®, J. Cortés®,
I. Seijo?, A. Rivero de Aguilar?,

X. Rodriguez Osorio®, P. Cacabelos®,
J. Lépez®, M. Arias?®

2Servicio de Neurologia. * Fundacion

Publica de Medicina Xenémica. “Servicio de
Medicina Nuclear. Complexo Hospitalario
Universitario de Santiago de Compostela.

Introduccion. El insomnio familiar le-
tal es un subtipo hereditario de enfer-
medad pridnica; su cuadro clinico in-
cluye trastorno del suefio con agita-
cién nocturna y disautonomia (agryp-
nia agitata), deterioro cognitivo pro-
gresivo con periodos de obnubilacién
y desenlace fatal. Se presenta el pri-
mer caso diagnosticado en Galicia, se-
fialando las dificultades diagndsticas
y los hallazgos de las pruebas paracli-
nicas. Caso clinico. Vardn de 48 afios,
sin antecedentes relevantes (se des-
conocen detalles de su progenitor).
Unos nueve meses antes del ingreso
en nuestro servicio consulté por difi-
cultad para mantener el suefio (mu-
chas noches en vela y deambulando

como sonambulo) y gran adelgaza-
miento (25 kg), ademas de desequili-
brio, diplopia y alucinaciones fluctuan-
tes. Estuvo ingresado en otro centro,
donde realizaron diversos estudios
(andlisis con panel inmunoldgico y de
sindrome paraneoplasico, TAC tora-
coabdominal, biopsia intestinal, RM
cerebral), sin resultados anormales.
Ante un DaT-scan patolégico, se le
diagnosticd demencia por cuerpos de
Lewy difusos. Ingresado en nuestro ser-
vicio, se le realizaron: EEG, polisom-
nografia, estudio de LCR, RM y PET ce-
rebral, y estudio genético (gen PRNP).
Resultados. EEG: moderada lentifica-
cién difusa. Polisomnografia: no se re-
conocen los estadios del suefio. LCR: ele-
vacién moderada de proteina 14-3-3.
RM: dilatacién del tercer ventriculo.
PET: acentuado hipometabolismo bi-
taldmico. Estudio genético: mutacién
D178N y 129MM. Fallecié a los 18 me-
ses del inicio de los sintomas. Conclu-
siones. Insomnio, pérdida de peso,
disautonomia y demencia progresiva
de tipo subcortical/talamica constitu-
yen los pilares del cuadro clinico del
insomnio familiar letal, cuyo diagnds-
tico definitivo se realiza mediante el
estudio genético; la RM y el EEG no
tienen un papel relevante como en la
enfermedad de Creutzfeldt-Jakob. En
Espafia, la mayoria de los casos de in-
somnio familiar letal se concentran en
Euskadi y Andalucia.

09.

iCumplen los pacientes
epilépticos el tratamiento

con farmacos antiepilépticos?
C.H. Lépez Caneda, Z. Girdldez Rodriguez,
H. Martinez Hervés, L. Bello Otero,

C. Labandeira Guerra, M.D. Castro
Vilanova

Servicio de Neurologfa. Hospital Alvaro
Cunqueiro. Vigo, Pontevedra.

Introduccion. La falta de adhesion al
régimen terapéutico es un problema
de la practica clinica diaria en el ma-
nejo de la epilepsia. Objetivo. Anali-
zar la adhesion a los farmacos antie-
pilépticos (FAE) de los pacientes con
diagndstico de epilepsia que siguen
revisiones en una consulta de neuro-
logia en el Hospital Alvaro Cunqueiro.
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Pacientes y métodos. Se incluyeron
159 pacientes en los que se analiza-
ron caracteristicas sociodemograficas,
datos clinicos y de tratamiento, y su
relacién con la adhesién al tratamien-
to con FAE. Se valordé ademas la posi-
ble relacién entre la adhesion y la in-
formacién que el paciente considera-
ba tener acerca de su enfermedad y
su tratamiento. Se consideré un pa-
ciente como adherente cuando de for-
ma simultdnea referia cumplir el tra-
tamiento, era clasificado como tal me-
diante el cuestionario Morisky-Green
en su version validada al castellanoy,
tras revisar la medicacion prescrita, la
recogia de forma correcta. Resultados.
Con un 47,2% de varones, la edad
media era de 43,3 + 15,24 afios, y la
mediana de evolucién de la enferme-
dad, de 20 afios (rango intercuartili-
co: 10-33 afios). Sélo el 55,3% de los
pacientes cumplieron los criterios de
adhesion al tratamiento, pese a un
68,6% habian referido ser cumplido-
res. De los pacientes encuestados que
decian no cumplir el tratamiento, el
90,2% lo relacionaban con olvidos de
dosis de forma ocasional. Un 98,7% y
96,5% de los pacientes decian estar
de acuerdo con la informacién que
tienen sobre la enfermedad y su tra-
tamiento, respectivamente. Al com-
parar las distintas variables estudia-
das entre pacientes adherentes y no
adherentes no se observaron diferen-
cias estadisticamente significativas,
aunque si se observé mayor tiempo
de evolucién de la enfermedad, me-
nor porcentaje de libertad de crisis y
mayor nimero de pacientes farmaco-
rresistentes en el grupo de adheren-
tes. Conclusiones. Pese a que los pa-
cientes consideran estar bien infor-
mados sobre la enfermedad y su tra-
tamiento, la adhesion al tratamiento
registrada ha sido baja, en concor-
dancia con otros estudios previamen-
te publicados. No hemos observado una
asociacion estadisticamente significa-
tiva entre las distintas variables estu-
diadas y la adhesion al tratamiento.
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010.

Relacion entre marcadores

de estado nutricional y de
enfermedad de Alzheimer en
pacientes con deterioro cognitivo
leve: un estudio prospectivo

J. Pias Peleteiro?, J.M. Aldrey?,

P. Cacabelos?, T. Garcia Sobrino?,
M. Cadavid?, M. Saavedra?, A.X. Pereiro®

2Servicio de Neurologia. Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela.
®Universidad de Santiago de Compostela.

Introduccion. Distintos aspectos nutri-
cionales podrian desempefiar un pa-
pel en la patogénesis de la enferme-
dad de Alzheimer (EA). La obesidad se
ha relacionado con mayor riesgo de
padecer EA en humanos y una acele-
racion en el desarrollo de rasgos anato-
mopatolégicos de EA en modelos ani-
males. Paraddjicamente, un indice de
masa corporal (IMC) elevado en eda-
des tardias o EA establecida podria
ser un factor protector. Objetivo. Es-
tudiar la posible asociacién entre mar-
cadores nutricionales, incluyendo tan-
to de depdsitos de grasa centrales co-
mo periféricos, y marcadores de EA en
pacientes con deterioro cognitivo le-
ve. Pacientes y métodos. Se incluyeron
prospectivamente 45 pacientes (40%
varones; edad media: 72,4 + 7,6 afios).
En todos ellos se obtuvieron marca-
dores de estado nutricional, tanto plas-
maticos (transferrina, capacidad de fi-
jacion de la transferrina) como antro-
pométricos (circunferencia de panto-
rrilla y brazo, pliegue cutdneo pectoral
y subescapular, indice cintura-cadera,
porcentaje de grasa corporal total,
IMC). Se determinaron también posi-
bles marcadores de EA en liquido ce-
falorraquideo (LCR). Resultados. Se
observé una asociacion negativa sig-
nificativa de la transferrina plasmati-
ca con T total (p = 0,014; r =-0,368),
pT (r=—0,32; p = 0,009) y T/AB (r =
-0,305; p = 0,44), pero no con BA42.
Valores similares se obtuvieron para
la capacidad de fijacién de la transfe-
rrina. Por otra parte, ambos marca-
dores de transferrina se asociaron po-
sitivamente con el grosor del pliegue
pectoral (r = 0,344; p = 0,22). BA42
se asocié positivamente con la circun-
ferencia de pantorrilla (r=10,331; p =

0,026) y la de brazo (r=0,324; p =
0,030). Por otro lado, la circunferen-
cia de pantorrilla se asocid positivamen-
te con el pliegue pectoral (r = 0,344;
p =0,010) y subescapular (r = 0,477;
p =0,001), asi como la circunferencia
de brazo (r = 0,731; p = 0,0001). No
se encontré asociacion entre marca-
dores de EA en LCR y aquellos de adi-
posidad global (indice cintura-cadera,
IMC, porcentaje de grasa corporal to-
tal) ni visceral (perimetro de cintura).
Conclusiones. Estos hallazgos sugie-
ren que los depdsitos de grasa perifé-
ricos, pero no la grasa total ni la visce-
ral, podrian ser factores protectores
frente a EA en pacientes con deterioro
cognitivo leve. Este efecto podria lo-
grarse a través de la interferencia tan-
to en la via amiloidogénica como en
el depdsito de tau.

on.

Veinte afos de cirugia de

la esclerosis mesial temporal:
équé se ha hecho bien

y qué se ha hecho mal?

X. Rodriguez Osorio®, F.J. Lpez Gonzalez®,
A. Flores¢, M. Peleteiro Fernandez¢,

J. Vadillo®, J. Pardo®, J.A. Castifieira
Mourenza®, J. Cortés Hernandez',

E. Pardellas Santiago¢, E. Corredera
Garcia®, C. Frieiro¢, M.A. Alvarez Garcia¥,
A. Prieto Gonzdlez©

2Gerencia de Atencion Especializada.
Hospital Clinico Universitario de Valladolid.
®Unidad de Epilepsia Refractaria. Servicio
de Neurologia. “Servicio de Neurocirugia.
dServicio de Neurofisiologia. ¢Servicio de
Radiodiagndstico. 'Servicio de Medicina
Nuclear. ¢Unidad de Psicoloxia Clinica.
Hospital Clinico Universitario de Santiago
de Compostela.

cluyeron en el andlisis 82 pacientes
con diagndstico anatomopatolégico
de esclerosis mesial y al menos un
afio de seguimiento tras la interven-
cién. Todos realizaron una evaluacién
prequirrgica completa que incluyé
una anamnesis detallada (historia na-
tural y semiologia), video-EEG, RM ce-
rebral y estudio neuropsicoldgico. En
pacientes seleccionados se realizd
neuroimagen funcional (PET/SPECT/
RM funcional), test de amital sddico
intracarotideo o registros semiinvasi-
vos (electrodos de foramen oval). El
prondstico se midié mediante la esca-
la de Engel. Resultados. Se intervinie-
ron 82 pacientes (47 del lado derecho
y 35 del izquierdo); 14 se operaron
entre 1998 y 2002, 22 entre 2003 y
2007, 29 entre 2008 y 2012, y 17 en-
tre 2013 y 2017. Un 63% de los pa-
cientes (n = 52) estan completamen-
te libres de crisis tras la cirugia (Engel
IA), y por quinquenios, 43%, 64%, 72%
y 65%, respectivamente. Dos pacien-
tes presentaron psicosis tras la inter-
vencién, y uno, empeoramiento cog-
nitivo grave (libres de crisis). Un 84%
estan en Engel | (57%, 86%, 90% y 94%,
respectivamente). De las 13 recurren-
cias, 11 fueron precoces, y dos, tardias.
Se reintervinieron dos pacientes (uno
queda sin crisis). En tres casos se evi-
dencié otro foco epileptégeno. Uno
esta en reevaluacién, uno la rechazd,
dos tienen muy baja frecuencia de cri-
sis y dos no fueron reevaluados. Con-
clusiones. La cirugia de la EMT es alta-
mente eficaz. La mayoria de recurren-
cias fueron precoces. La experiencia y
la mejoria técnica son claves para un
mejor prondstico a largo plazo.

012.

Introduccion. La esclerosis mesial tem-
poral (EMT) es una causa habitual de
epilepsia farmacorresistente y suele
ser la principal indicacién de cirugia.
El prondstico posquirdrgico es muy
bueno (65% de los pacientes libres de
crisis en la bibliograrfia). En caso de
recidiva, es importante distinguir las
recurrencias precoces (inadecuada
identificacion del foco epileptégeno)
de las tardias (epileptogénesis secun-
daria). Analizamos los resultados de
20 afios de cirugia de EMT en nuestra
unidad. Pacientes y métodos. Se in-

Ictus en el paciente joven

H. Martinez Hervés?, 1. Couso Pazé®,
C. Labandeira Guerra®, L. Bello Otero?,
C.H. Lépez Caneda®, J.L. Macifieiras
Montero?, J. Sanchez Herrero®

2Servicio de Neurologia. Complejo
Hospitalario Universitario de Vigo.
®Universidad de Santiago de Compostela.

Introduccion. El ictus en el adulto jo-
ven (18-45 afios) es menos frecuente
que en la poblacién mayor, pero es
una entidad a tener en cuenta por el

www.neurologia.com Rev Neurol 2018; 67 (10): 403-414
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gran espectro etiolégico que abarca 'y
por las diferencias que supone en su
manejo respecto a otros grupos de
edad. Objetivo. Establecer el perfil de
ictus en el adulto joven correspon-
diente a nuestra area sanitaria a tra-
vés de la seleccién y estudio de pa-
cientes jovenes con diagndstico de ic-
tus. Pacientes y métodos. Estudio lon-
gitudinal retrospectivo en el cual se
incluyeron 122 pacientes ingresados
en los hospitales del Complejo Hospi-
talario de Vigo, en los afios 2015 y
2016, con diagndstico inicial de ictus
y con una edad comprendida entre 18
y 45 afos. Todos fueron estudiados
con el mismo protocolo y se recopila-
ron variables sociodemogrdficas, fac-
tores de riesgo y otros antecedentes,
la distribucién del subtipo de ictus, el
tratamiento realizado y la evolucién
prondstica al alta y a los tres meses.
Resultados. La edad media era de
38,7 £ 6,0 afios, con predominio del
sexo masculino (56,6%). El tabaquis-
mo fue el factor de riesgo mds preva-
lente (42,6%), sequido del consumo
de alcohol (19,7%), dislipemia (14,8%)
e hipertension arterial (13,9%). El con-
sumo de drogas representd un 7.4%.
Un 27% de los pacientes no present6
factores de riesgo. El ictus isquémico
fue el tipo mas frecuente (59%), la
mayoria de etiologia indeterminada
(54%). Un porcentaje significativo pre-
sentd ictus hemorrdgico (40%), sien-
do la hemorragia intracerebral la for-
ma de presentacién mas frecuente. El
NIHSS fue menor a 5 en un 79,1%. En
cuanto a la evolucién, un 79,5% al-
canz6 buena recuperacién funcional
(mRS: 0-2) al alta y un 81,8% a los
tres meses. Conclusiones. El tabaquis-
mo, el consumo de alcohol, la dislipe-
mia y la hipertension arterial fueron
los principales factores de riesgo en
nuestra poblacién de estudio. Dada la
repercusion clinica y la buena recupe-
racion funcional, se debe fomentar la
prevencién y tratamiento de estos fac-
tores con el objetivo de reducir la
morbimortalidad en un grupo de edad
que es socioeconémicamente activo.

POSTERS

P1.

Migraina hemipléjica asociada
a mutacion del gen SCN1A:
presentacion de un nuevo caso

M.J. Feal Painceiras, M. Lépez Ferndndez,
G.J. Mufioz Enriquez, C. Cores Bartolomé,
L. Valdés Aymerich, N. Rafia Martinez,
C. Pérez Sousa, A. Roel Garcia, S. Cajaraville
Martinez, M. Castellanos Rodrigo.

Servicio de Neurologia. Complejo
Hospitalario Universitario de A Corufia.

Introduccion. La migrafia hemipléjica
(MH) es un tipo de migrafia poco fre-
cuente cuya principal caracteristica es
la presencia de aura motora. Clasica-
mente se han identificado mutacio-
nes en tres genes que codifican trans-
portadores de canales i6nicos —canal
de calcio (CACNA7A), bomba Na*/K*
(ATP1A2) y canal de sodio (SCNTA)-y
que se transmiten con patrén de he-
rencia autosémica dominante. Existe
la MH pura y grave, esta ultima aso-
ciada a inicio precoz con ataques gra-
ves que llevan a un coma reversible,
retraso mental, epilepsia y episodios
diarios de cequera repetitiva. Caso cli-
nico. Varén con antecedentes de epi-
lepsia desde la infancia, retraso del
desarrollo psicomotor, episodios de
migrafia acompafiados de hemipare-
sia alternante y episodios diarios de
ceguera repetitiva con frecuencia ele-
vada (20 al dia). La hermana, el sobri-
no, el padre y la abuela paterna del
paciente padecen un cuadro similar,
con asociacion de epilepsia, retraso
mental, MH y episodios diarios de ce-
guera repetitiva. El estudio genético
realizado refleja una variante de sig-
nificado incierto en el gen SCN7A,
€.3971T>G (p.Val132Gly), no descrita
previamente en la bibliografia, aun-
que los programas de prediccién su-
gieren un posible efecto patogénico,
por lo que se realiza estudio a familia-
res (pendiente) a fin de determinar si
cosegrega o no. Conclusiones. La MH
asociada a mutacion del gen SCN1A'y
fenotipo ocular es una variante ex-
cepcional de migrafia. Ante la muta-
cién del gen SCN7A, no descrita pre-
viamente y hallada en el estudio del
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sujeto indice, estariamos ante el ter-
cer caso descrito en Europa y el pri-
mero en Espafia de MH con fenotipo
ocular (episodios diarios de ceguera
repetitiva).

P2.

Pequefios golpes,
grandes cefaleas

T. Rodriguez Ares, M. Guijarro del Amo,
M. Alberte Woodward, L. Alvarez Fernéndez,
C.F. daSilva Franca, N. Sabbagh Casado,
R. Alonso Redondo, M. Rodriguez
Rodriguez, J. Gonzalez Ardura,

R. Pego Reigosa, F. Brafias Fernandez

Servicio de Neurologia. Hospital
Universitario Lucus Augusti. Lugo.

Introduccion. La hipotensién intracra-
neal es una entidad caracterizada por
cefalea ortostatica, baja presion de
apertura de liquido cefalorraquideo
(LCR) y realce meningeo difuso en la
resonancia magnética (RM) cerebral.
Debe considerarse en el diagndstico
diferencial de la cefalea diaria, espe-
cialmente en pacientes jévenes y de
mediana edad. La etiologia mas fre-
cuente es la pérdida medular de LCR
en el contexto de una ruptura menin-
gea. Unfactor que puede contribuir al
desarrollo de hipotensién del LCR son
los traumatismos menores. Se pre-
senta un caso de cefalea de caracte-
risticas ortostdticas refractaria a anal-
gesia convencional. Caso clinico. Va-
rén de 47 afos que consulté por cefa-
lea. Como Unico antecedente médico
tenia asma leve intermitente tratada
con inhaladores a demanda. Ingresé
por primera vez en agosto de 2017 por
cefalea que se desencadenaba con la
bipedestacién y mejoraba en decubi-
to. La exploracién general y neurold-
gica fueron normales. La analitica
completa y la RM cerebral y medular
no mostraron alteraciones. En base a
las caracteristicas clinicas, se diagnos-
ticd cefalea ortostatica secundaria a
hipotensién licuoral idiopatica. La
evolucion fue favorable y fue dado de
alta asintomdtico. Un mes mds tarde
ingresd de nuevo por cefalea. Al repe-
tir la anamnesis y de forma dirigida,
el paciente recordé haber sufrido un
pequefio golpe cervical con una viga
mientras estaba trabajando en vera-

no. En la exploracidn tenfa rigidez de
nuca. En una nueva RM medular se
observaron datos indirectos de fuga
de LCR en C1-C2. Se trasladd al Servi-
cio de Neurocirugia para realizar la re-
paracion quirtrgica de la fistula y, tras
ésta, el paciente quedd asintomatico.
Conclusiones. En el caso descrito, los
sintomas clinicos de cefalea ortostati-
cafueron la clave para realizar el diag-
néstico final, pese a que la RM medu-
lar inicial fue normal. La confirmacién
diagndstica requiere evidencia de ba-
ja presion de LCR por RM o por pun-
cién lumbar, o bien evidencia de fuga
de LCR por mielografia o cisternogra-
fia. La importancia de identificar esta
causa poco comun de cefalea radica
en que algunos casos son potencial-
mente tratables.

P3.

Hematoma septal:
presentacion atipica con
patron ‘en bola de nieve’

A. Puy Nufez, B. Canneti Heredia,
A.P. Suarez Gil, M.A. Mourifio Sestelo

Servicio de Neurologia.
EOXI Pontevedra-0 Salnés.

Introduccion. El septo pellcido es una
localizacién infrecuente en un hema-
toma intracraneal. Caso clinico. Mu-
jer de 69 afios, pluripatoldgica y en
tratamiento con heparinas, que dias
después de un traumatismo craneo-
encefdlico leve ingresa por mal esta-
do general. En la TC craneal se objeti-
va un hematoma en el septo inter-
ventricular, probablemente con ori-
gen en el cuerpo del trigono. La pa-
ciente se deteriorayfallece finalmente
por causas no neurolégicas. En la TC
de control, la lesién permanecia in-
modificada. Conclusiones. El interés
de este caso radica en una imagen
atipica con un patrén ‘en bola de nie-
ve' de una hemorragia de localizacion
poco frecuente.
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P4,

Estado de hipercoagulabilidad
maligno

N.A. Sabbagh Casado, T. Rodriguez Ares,
R. Alonso Redondo, C.F. da Silva Franga,
M. Rodriguez Rodriguez, L. Alvarez
Fernandez, M. Guijarro del Amo,

M. Alberte Woodward, J. Gonzalez Ardura,
F. Brafias Fernandez, R. Pego Reigosa

Hospital Universitario Lucus Augusti. Lugo.

Introduccion. Las enfermedades cere-
brovasculares constituyen en Espafia
la sequnda causa de mortalidad y la
primera de discapacidad. La etiologia
se divide mayoritariamente en atero-
trombéticos, cardioembdlicos, hemo-
dindmicos y lacunares, pero dada su
alta incidencia y el aumento de espe-
ranza de vida de la poblacién, se de-
tectan cada vez mas etiologias menos
frecuentes. Casos clinicos. Caso 1: mu-
jer de 71 afios, hipertensa, que es en-
contrada en su domicilio con bajo ni-
vel de conciencia. A su llegada se en-
cuentra vigil, con clinica de afectacién
hemisférica izquierda extensa. En la
resonancia magnética, ademds de in-
fartos agudos en el territorio de la ar-
teria cerebral media (ACM) izquierda,
se demuestran infartos agudos en el
territorio de la ACM derecha, arteria
cerebral posterior izquierda y ambos
hemisferios cerebelosos. Durante el
ingreso presenta episodio de disnea y
dolor precordial. El estudio cardioldgi-
co resulté normal. Por el episodio de
disnea y dolor se realizé angio-TC pul-
monar, que objetivé tromboembolis-
mo pulmonar y, posteriormente, una
ecografia de extremidades inferiores
mostrd una trombosis venosa profun-
da. Dado el estado de hipercoagulabi-
lidad se solicitdé TC toracobdominopél-
vica, en la que se detectd una carcino-
matosis peritoneal. Tras la blsqueda
de tumor primario se diagnosticé car-
cinoma de ovario con estado de hi-
percoagulabilidad secundario. Caso 2:
varén de 78 afios, hipertenso, dislipé-
mico y fumador ocasional, que consul-
ta por pérdida de fuerza en extremi-
dades izquierdas. En las semanas pre-
vias referfa cefalea y varios episodios
de amaurosis fugaz bilateral. En la re-
sonancia magnética se demuestra in-
farto en el territorio de la ACM dere-
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cha, y en el ecocardiograma, prolap-
so de la vélvula mitral. Se amplié el es-
tudio con ecocardiograma transesofa-
gico, en el que se encontrd una vegeta-
cién sobre la vdlvula mitral. Ante la
ausencia de fiebre y la negatividad de
los hemocultivos se solicité una TC to-
racoabdominopélvica donde se visua-
liz una masa pulmonar, con diagnés-
tico final de carcinoma pulmonary en-
docarditis marantica secundaria. Con-
clusiones. Los tumores pueden ser cau-
sa de ictus isquémico por multiples me-
canismos: endocarditis trombética, coa-
gulacién intravascular, trombosis venosa
cerebral, compresion/infiltracion vas-
cular, embolismo tumoral, infeccién
del sistema nervioso central o conse-
cuencia del tratamiento. Por el aumen-
to de la edad media poblacional y la
mejoria de las condiciones sociosani-
tarias, sera cada vez mas frecuente ha-
llar pacientes con etiologia tumoral.

P5.

Diagnéstico de arteritis de
Takayasu en una paciente joven
con clinica ictal

A. Lorenzo Vizcaya?, C. Cid Rodriguez®,
E. Gonzalez Vazquez?, D.A. Garcia Estévez®
?Servicio de Medicina Interna. °Servicio

de Neurologia. Complexo Hospitalario
Universitario de Ourense.

Introduccion. La arteritis de Takayasu
es una patologia infrecuente cuya etio-
logia se desconoce. Se trata de una
vasculitis que afecta principalmente a
la aorta y a sus ramas principales, ca-
racterizada por la presencia de infil-
trados inflamatorios en la pared vas-
cular, pudiendo desarrollar estenosis
u oclusién de la luz arterial. En cuanto
a su epidemiologia, afecta predomi-
nantemente a mujeres (80-90%) y se
inicia a los 10-40 afos. Tiene una dis-
tribucién mundial, siendo mas preva-
lente en paises orientales. La clinica de
inicio suele ser inespecifica (sintomas
generales) y, en casos mas graves, sin-
tomas asociados a dafio vascular. Aten-
diendo al tratamiento, son de eleccién
los glucocorticoides en dosis de 1mg/
kg/dia; se recomienda un bolo inicial
de 1 g/dia de metilprednisolona du-
rante tres dias en caso de manifesta-
ciones isquémicas graves. Caso clini-

co. Mujer de 44 afios, natural de Bra-
sil, sin factores de riesgo cardiovascu-
lar ni otros antecedentes personales
de interés. Acude por presentar alte-
racién del lenguaje y del comporta-
miento. En |a exploracién neuroldgica
destaca disfasia mixta, minima pare-
sia facial central derecha, con leve he-
miparesia de extremidades derechas.
Se realiza estudio de imagen, presen-
tando en la TC craneal hipodensidad
corticosubcortical frontal izquierda,
asi como hiperdensidad en el trayecto
de la arteria cerebral media (ACM).
Se completaron estudios con RM cra-
neal, que mostrd un extenso infarto
en el territorio de la ACM izquierda, y
con eco-Doppler y angio-TC de troncos
supraadrticos, hallandose alteraciones
en la luz vascular a diferentes niveles,
compatibles con afectacién vasculitica.
Ante dichos hallazgos, elevacion de
reactantes de fase aguda y clinica com-
patible, se inicio tratamiento con glu-
cocorticoides intravenosos. Tras el tra-
tamiento, presenté una evolucion cli-
nica lenta pero favorable. Conclusio-
nes. Se trata del caso de una paciente
que comenz6 con clinica y hallazgos
en pruebas de imagen compatibles
con infarto agudo en el territorio de la
ACM izquierda, que fue secundario a
afectacion vasculitica, con diagndstico
compatible con arteritis de Takayasu.

P6.

Sindrome de Foix-Chavany-Marie:
el hombre que no reia cuando
él queria

T. Rodriguez Ares, M. Guijarro del Amo,
M. Alberte Woodward, L. Alvarez Fernéndez,
C.F. daSilva Franca, N. Sabbagh Casado,
R. Alonso Redondo, M. Rodriguez
Rodriguez, J. Gonzélez Ardura,

R. Pego Reigosa, F. Brafias Fernandez

Servicio de Neurologia. Hospital
Universitario Lucus Augusti. Lugo.

Introduccién. El sindrome opercular,
denominado también sindrome de
Foix-Chavany-Marie, es una forma
grave de paralisis pseudobulbar en la
que los pacientes con lesiones bilate-
rales de la corteza perisilviana son
completamente mudos. Se presenta
un caso clinico representativo y se
destaca su caracteristica semiologia,

la busqueda etioldgica y, finalmente,
la decision terapéutica. Caso clinico.
Varén de 68 afios que, como antece-
dente médico, presentaba un ictus is-
quémico de la arteria cerebral media
derecha de etiologia indeterminada
en diciembre de 2016, tratado con fi-
brindlisis y sin secuelas; actualmente
tomaba antiagregante. Consulté en
febrero de 2017 por alteracién del
habla; en el examen neuroldgico des-
tacaba la presencia de anartria, una
diplejia facial bilateral para la activi-
dad voluntaria pero manteniendo la
capacidad para realizar movimientos
automaticos, e imposibilidad para la
motilidad lingual y velopalatina. La
fuerzay la sensibilidad en extremida-
des eran normales. La resonancia ce-
rebral evidencié dos infartos agudos
en ambos opérculos. El estudio de
troncos supraadrticos fue normal. El
estudio cardioldgico, que incluia Hol-
ter-ECG y ecocardiograma, también
fue normal. Otras pruebas comple-
mentarias basicas no presentaron nin-
guna alteracion relevante. Se decidié
iniciar tratamiento anticoagulante
empirico, por sospecha de fuente car-
dioembdlica oculta (historia de ictus
en distintos territorios y ausencia de
otras causas). Conclusiones. Este pa-
ciente configura, tanto clinica como
radiolédgicamente, un sindrome de
Foix-Chavany-Marie. La particularidad
de este sindrome es la posibilidad de
cumplir érdenes con las extremida-
des, pero no las mediadas por pares
craneales; los pacientes son incapa-
ces de sonreir voluntariamente, mien-
tras que lo hacen a estimulos emo-
cionales, traduciendo una disociacion
automatica-voluntaria.

P7.

Encefalopatia posterior
reversible: serie de seis casos
en el Complejo Hospitalario
Universitario de A Coruiia

C. Cores Bartolomé, C. Pérez Sousa,

0. Vazquez Muifios, M. Feal Painceiras,
C. Mufioz Enriquez, L. Valdés Aymerich,
L. Garcia Roca, L. Naya Rios,

M. Castellanos Rodrigo

Servicio de Neurologia. Complejo
Hospitalario Universitario de A Corufia.
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Introduccion. La encefalopatia poste-
rior reversible es un sindrome descrito
por primera vez en 1996 por Hinchey,
consistente en signos y sintomas neuro-
I6gicos agudos/subagudos asociados
fundamentalmente a edema vasogé-
nico parietooccipital bilateral, aunque
presenta un amplio espectro, tanto
clinico como radioldgico, que la con-
vierten en una patologia de cierta
complejidad. Se presenta tipicamente
en el contexto de crisis hipertensiva,
inmunosupresion por diferentes cau-
sas o fracaso renal. Su mortalidad os-
cila entre el 8-19%, presentandose cier-
ta controversia entre autores en lo re-
lativo al origen del edema cerebral y
el prondstico. Pacientes y métodos.
Se presenta una serie de seis casos
habidos en nuestro centro entre los
afios 2012-2017. Cuatro pacientes eran
mujeres y dos, varones, con edades
comprendidas entre 18 y 64 afos. Las
causas encontradas fueron inmuno-
supresion farmacoldgica para diferen-
tes entidades con adalimumab, ciclos-
porina, tacrolimis y corticoides, asi
como hipertensién arterial y un pa-
ciente con enfermedad renal crénica
avanzada en didlisis. La clinica domi-
nante fueron las crisis epilépticas, al-
teraciones visuales e hipertensién ar-
terial de dificil control. Uno de los pa-
cientes cursé con presentacion atipica
consistente en deterioro cognitivo sub-
agudo. Resultados. Se realizaron prue-
bas de imagen a todos, en un primer
momento TC y posteriormente RM,
que confirmaron la presencia de le-
siones compatibles con encefalopatia
posterior reversible, fundamentalmen-
te edema vasogénico en el territorio
posterior. Alguno de los pacientes aso-
cié microhemorragias y en un caso
hematomas occipitales bilaterales. La
evolucién de los pacientes fue favora-
ble, tanto clinica como radioldgica,
con control de los agentes causales:
suspension del fArmaco inmunosupre-
sor y control tensional estricto. Con-
clusiones. La encefalopatia posterior
reversible es una patologia que eng-
loba una serie de manifestaciones cli-
nicas muy diversas cuya etiologia
guarda una estrecha relacién con ele-
vaciones en la tension arterial, inmu-
nosupresion e insuficiencia renal. la
imagen radioldgica es la prueba de
referencia en su diagndstico. La evo-

lucién suele ser favorable una vez se
trata el factor causal. Los datos de la
serie coinciden en la clinica y evolu-
cién con otras series descritas en la bi-
bliografia.

P8.

Hipertensidn intracraneal
idiopatica de presentacion atipica

L. Valdés Aymerich, N. Rafia Martinez,
M.D. Fernandez Couto, C. Cores Bartolomé,
G. Mufioz Enriquez, M.J. Feal Painceiras,
L. Naya Rios, L. Garcia Roca,

M.M. Castellanos Rodrigo

Servicio de Neurologia. Complejo
Hospitalario Universitario de A Corufia.

Introduccion. La hipertensién intracra-
neal idiopatica es un sindrome que se
presenta con mayor frecuencia en mu-
jeres con sobrepeso, con sintomas y
signos asociados al aumento de pre-
sién intracraneal en ausencia de una
causa identificable. Clinicamente cur-
sa con cefalea, edema de papila y
otras alteraciones visuales (eclipses
visuales, alteracién del campo visual
o disminucién de la agudeza visual).
La afectacién de pares craneales es
rara, siendo la mas frecuente en el VI
par y excepcional en el VI par. Caso
clinico. Mujer de 51 afios, con antece-
dente de glaucoma en tratamiento,
sin sobrepeso, que comenzd con epi-
sodios de espasmo hemifacial izquier-
do de dos meses de evolucion y leve
cefalea retroocular que no empeora-
ba con el decubito. En la exploracién
destacaba edema de papila bilateral y
espasmo hemifacial izquierdo, sin
otros hallazgos. La campimetria reve-
|6 escotoma nasal inferior en el ojo iz-
quierdo. La resonancia magnética en-
cefalica mostrd una silla turca parcial-
mente vacia y dilatacién y tortuosidad
de ambos nervios dpticos, asi como
una estructura vascular en angulo
pontocerebeloso que desplazaba los
VIl 'y VIII pares craneales izquierdos.
Se realizd una puncién lumbar con
presion de apertura de 250 mmH,0.
Asi, se llegd al diagnéstico de hiper-
tensidn intracraneal idiopatica con es-
pasmo hemifacial secundario. Se ins-
taurd tratamiento médico con aceta-
zolamida en dosis ascendente hasta
1.000 mg/dia, con remision del es-
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pasmo hemifacial y de la cefalea, pe-
ro con persistencia del edema de pa-
pila y empeoramiento en la tomogra-
fia de coherencia dptica retiniana. Por
tanto, se indicd la colocacion de una
vdlvula de derivacién ventriculoperi-
toneal, con buen resultado. Conclu-
siones. Se trata de un caso de hiper-
tension intracraneal idiopatica de pre-
sentacion atipica, tanto por la ausen-
cia de obesidad como por la presencia
de espasmo hemifacial como sintoma
de inicio. Ante un paciente con espas-
mo hemifacial, debe considerarse la
hipertensién intracraneal idiopatica co-
mo agente etioldgico.

Po.

Paquimeningitis hipertréfica
secundaria a sarcoidosis sistémica

A. Rivero de Aguilar Pensado,

E. Rodriguez Castro, A. Lopez Traba,
I.M. Seijo Raposo, A.N. Lagorio,

M. Saavedra Pifieiro, P. Cacabelos Pérez,
F.J. Lopez Gonzélez, M. Arias Gémez

Servicio de Neurologia. Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela.

Introduccion. La paquimeningitis hi-
pertréfica es un trastorno infrecuente
que se caracteriza por un engrosamien-
to focal o difuso de la duramadre.
Puede ser idiopatica o bien secunda-
ria a numerosas causas, incluyendo in-
fecciones, conectivopatias, infiltracion
neoplasica o hipopresién de liquido
cefalorraquideo. Sus sintomas tipicos
son la cefalea y la afectacién de pares
craneales. Caso clinico. Varén magre-
bi de 37 afios, que consulta por cefa-
lea de novo de tres semanas de evolu-
cidn, asociada inicialmente a diplopia
binocular, pero resuelta con posterio-
ridad. No refiere fiebre, clinica infec-
ciosa ni sindrome general. Presenta
una historia personal de rinosinusitis
y patologia obstructiva de las vias la-
crimales. En la exploracién no hay da-
tos de déficit neuroldgico focal ni de
irritacién meningea. Ingresa en neu-
rologia para estudio. En la RM encefa-
lica se observa un marcado engrosa-
miento parcheado de la duramadre
con captacién patoldgica de contras-
te, por lo que se ponen en marcha di-
versos estudios para filiar el origen de
esta afectacién paquimeningea. El ana-

lisis de sangre y liquido cefalorraqui-
deo (incluyendo autoinmunidad, ECA,
IgG4, serologias y PCR de familia her-
pes) es anodino, exceptuando una
velocidad de sedimentacién globular
elevada y una leve hiperproteinorra-
quia. La determinacién de HLA-B27, el
test de patergia y el estudio oftalmo-
I6gico son normales. La prueba de
Mantoux y el test IGRA-QuantiFERON
son positivos. Se realiza una TC corpo-
ral, que muestra la presencia de ade-
nopatias mediastinicas de aspecto
crénico y un engrosamiento circunfe-
rencial de la aorta toracica descen-
dente, sugestivo de vasculitis. Una PET
de cuerpo entero detecta hipermeta-
bolismo en dichas estructuras. En la
biopsia de una de las adenopatias se
observan granulomas no caseifican-
tes, sin detectarse en ellos BAAR ni
hongos. Ante la sospecha de que to-
do el cuadro es secundario a una sar-
coidosis sistémica, se inicia tratamien-
to con corticoides orales e isoniacida
como quimioprofilaxis de infeccién tu-
berculosa latente. El paciente evolu-
ciona favorablemente. Conclusiones.
Las manifestaciones neurolégicas de
la sarcoidosis son tan variadas como
infrecuentes. La paquimeningitis hiper-
tréfica es una de ellas y obliga al clini-
co a un diagndstico diferencial muy am-
plioy a un estudio exhaustivo de cada
caso.

P10.

Alodinia en tronco:

una manifestacion neurolégica
infrecuente en diabéticos

I. Seijo Raposo, E. Rodriguez Castro,

T. Garcia Sobrino, I. Garcia Diaz,
M. Puente Hernandez

Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario
Universitario de Santiago de Compostela.

Introduccion. La diabetes mellitus es
la causa mas frecuente de neuropatia
metabdlica en nuestro medio. Puede
producir todas las variedades anaté-
micas de afectacién y formas tanto
sintomaticas como asintomaticas. Ca-
so clinico. Vardn de 60 afos que con-
sulté por alodinia unilateral en los der-
matomas D6 a D8 de curso subagu-
do, coincidiendo con el diagnéstico de
inicio de una diabetes mellitus tipo 2.
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En los meses siguientes, dicha altera-
cién sensitiva se extendid progresiva-
mente hacia el térax y la regién pélvi-
ca, afectando a ambos lados. Se aso-
ci6 ademas a la reaparicion de una
lumbalgia con irradiacién hacia el
miembro inferior derecho. Se emplea-
ron numerosos tratamientos sinto-
maticos para el dolor, con escasa res-
puesta. Durante el seguimiento expe-
rimenté ademas la pérdida de 30 kg
de peso. Tras un afio y dos meses de
evolucion, todos los sintomas referi-
dos se resolvieron por completo de
forma espontdnea. Los analisis de san-
gre no detectaron alteraciones signifi-
cativas. El estudio del liquido cefalo-
rraquideo demostrd la presencia de
una importante hiperproteinorraquia
(1,64 g/1) sin pleocitosis. Una reso-
nancia magnética medular con y sin
contraste mostrd Gnicamente esteno-
sis foraminal L4-L5 derecha. Se realizé
un estudio electroneuromiografico de
las cuatro extremidades, que no mos-
tré datos de afectacién neuropatica.
Conclusiones. El presente caso es un
ejemplo de polirradiculoneuropatia
toracica diabética, una de las entida-
des menos conocidas dentro del es-
pectro de la neuropatia diabética. Se
debe sospechar siempre ante un pa-
ciente diabético que consulta por alo-
dinia en tronco. El sustrato patoldgico
es una microvasculopatia inflamatoria.
A pesar de que suele ser refractaria al
tratamiento sintomdtico, su curso es
monofasico y benigno.

P11.

una causa tratable de demencia que
pasoé desapercibida en la TC. Caso cli-
nico. Varén de 77 afios, con antece-
dentes de ataque isquémico transito-
rio hemodindmico en 2006. En el afio
2012 comenzé a presentar deterioro
cognitivo de perfil frontal con irritabi-
lidad, agresividad verbal hacia la fa-
milia, lentitud de movimientos, difi-
cultad en la planificacién de tareas,
aparicion de reflejos de liberacién fron-
taly, posteriormente, pérdida del con-
trol de esfinteres. Se realizé una TC
cerebral al inicio de la clinica, en la
que Unicamente se visualizaron lesio-
nes vasculares antiguas. Se repitié pos-
teriormente, con el mismo resultado.
El paciente fue diagnosticado de de-
mencia degenerativa frontal. Tras un
traumatismo craneal accidental, se
realizé una TC cerebral en la que se in-
tuia cierto edema frontal, por lo que
se administré contraste intravenoso
que descubrié la presencia de una
masa frontal de gran tamafio que
desplazaba y comprimia las estructu-
ras encefalicas adyacentes. Posterior-
mente se realizd una RM cerebral,
que confirmé la presencia de una le-
sién extraaxial sugestiva de menin-
gioma. Se realiz6 exéresis de la masa.
Conclusiones. Este caso pone de ma-
nifiesto la importancia de la RM cere-
bral a la hora de diagnosticar pacien-
tes con demencia progresiva, ya que
su sensibilidad a la hora de excluir
causas potencialmente reversibles de
demencia es superior ala de la TC.

P12.

Relevancia de la neuroimagen
en el diagnéstico de demencias
I. Garcia Diaz, A. Juiz Fernandez,

I.M. Seijo Raposo, E. Costa Arpin,
J.M. Prieto Gonzalez, A. Prieto Gonzalez

Complejo Hospitalario Universitario
de Santiago de Compostela.

Introduccion. Aunque la resonancia
magnética (RM) es la prueba de refe-
rencia para el diagnéstico de las de-
mencias, la carga asistencial y la pro-
pia situacién funcional de los pacien-
tes hacen que con frecuencia la prue-
ba seleccionada en la practica clinica
sea la tomografia computarizada (TC).
Se presenta el caso de un paciente con
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Cuando la epilepsia asusta:
un caso de epilepsia del
sobresalto tratada mediante
estimulacién del nervio vago

M. Puente Hernandez ¢, X. Rodriguez
Osorio¢, F.J. Lopez Gonzélez®,

A.N. Lagorio®, S. Arnaiz Senderos?,
T. Lema Facal®, A. Prieto Gonzalez®

2Servicio de Neurologfa. Hospital Universitario
de Burgos. ® Servicio de Neurologia. Hospital
Clinico Universitario de A Corufia. “ Servicio
de Neurologia. ¢Servicio de Neurocirugia.
Hospital Clinico Universitario de Santiago
de Compostela.

Introduccion. La epilepsia del sobre-
salto se caracteriza por la aparicién de

crisis epilépticas tras estimulos ines-
perados, tanto auditivos como soma-
tosensoriales o visuales. Es una epi-
lepsia poco frecuente y, por lo gene-
ral, con pobre respuesta a farmacos.
El area motora suplementaria parece
desempefiar un papel fundamental
en la génesis de estas crisis. En casos
seleccionados se ha comprobado la
eficacia del estimulador del nervio va-
go en los pacientes con crisis de sobre-
salto. Caso clinico. Vardn de 65 afios,
sin antecedentes de interés, que con-
sulta en la Unidad de Epilepsia Refrac-
taria por crisis de hipertonia axial y
apendicular en respuesta a estimulos
auditivos bruscos, de inicio en los cin-
co anos anteriores y frecuencia mayor
a diez episodios diarios que condicio-
naban caidas bruscas. El paciente ha-
bia sufrido diversas lesiones y fractu-
ras como consecuencia de las crisis y
comenz6 a asociar un trastorno de-
presivo secundario al radical cambio
en su vida que supuso la aparicién de
este tipo de crisis. Diferentes ensayos
terapéuticos con asociaciones de le-
vetiracetam, pregabalina, lacosamida,
zonisamida, eslicarbacepina y peram-
panel no habian logrado una mejoria
significativa. La evaluacién prequirdr-
gica basica no pudo establecer la zo-
na epileptdgena con precisién, por lo
que se opto por la implantacién de un
estimulador del nervio vago. Se obje-
tivé una disminucién tanto del nime-
ro como de la intensidad de las crisis.
Cuatro meses después de la cirugia,
aun estando en proceso de ajuste de
los pardmetros de estimulacién (actual-
mente a 1 mA de intensidad), se ha
conseguido una frecuencia de cinco
crisis diarias, con posibles caidas en
dos o tres de ellas. También ha mejo-
rado animicamente y sélo refiere una
ligera disfonia como efecto adverso.
Conclusiones. El estimulador del ner-
vio vago ha resultado eficaz en este
paciente y en otros casos de la biblio-
graffa. Es fundamental poder identifi-
car perfiles de pacientes respondedo-
res al estimulador del nervio vago, y
podria ser especialmente (til en la epi-
lepsia del sobresalto.

P13.

Epidemiologia de la esclerosis
multiple en Ourense

C. Fraga Gonzdlez, D. Garcia Estévez,
M. Miguez Bernardez, J.M. Prieto Gonzalez

Complexo Hospitalario Universitario
de Ourense. Universidade de Vigo.

Introduccion. La esclerosis multiple es
una enfermedad desmielinizante que
afecta fundamentalmente a adultos
jévenes; en este grupo de edad es la
primera causa de discapacidad de ori-
gen no traumatico. En Galicia se ha
realizado un estudio epidemiolégico
en Santiago y en Ferrol. Presentamos
nuestro estudio realizado en Ourense.
Objetivo. Determinar la prevalencia,
la incidencia y las caracteristicas de los
pacientes de esclerosis multiple en la
ciudad de Ourense. Pacientes y méto-
dos. Se establecié como dia de preva-
lencia el 31 de diciembre de 2016 y en
ese momento el IGE registraba en la
ciudad de Ourense una poblacién de
105.893 habitantes. Con las autoriza-
ciones pertinentes, las fuentes de da-
tos utilizadas fueron: registro de IANUS
de la EOXI de Ourense, datos de los
médicos de atencién primaria, bases
de datos de los centros privados El
Carmen y COSAGA de Ourense, y los
pacientes asociados a AODEM. A to-
dos se les realiz una entrevista per-
sonal y de los 203 pacientes identifi-
cados inicialmente, 195 cumplian los
criterios de inclusion: estar censados
en Ourense y tener el médico de fami-
lia en alguno de los cinco centros de
salud de la ciudad. Resultados. La pre-
valencia encontrada fue de 184,15 pa-
cientes por 100.000 habitantes, con
una mayoria de mujeres (68,7%). La
tasa de incidencia fue de 7,86 pacien-
tes por 100.000 habitantes/afio. La
edad media fue de 47,83 +12,22 aios,
ligeramente mayor en los varones
(46,67 + 11,69 afios) que en las muje-
res (48,36 * 12,47 afios). La edad al
inicio de los sintomas fue de 32,35 +
9,52 anos, sin diferencias entre los
varones (32,17 + 9,52 aiios) y las mu-
jeres (32,34 + 9,59 afios). El 62,05%
de los pacientes habia nacido en la
ciudad de Ourense. Conclusiones. Las
cifras de prevalencia y de incidencia
son las mas altas encontradas hasta
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ahora en Espafia, lo que indica que
Ourense es una zona de alto riesgo
para la esclerosis multiple.

P14.

Meningitis linfocitaria por
fiebre botonosa mediterranea

L. Calero Félix?, M.D. Castro Vilanova®,
M.J. Ferndndez Pérez®, M.T. Pérez
Rodriguez®

2Servicio de Neurocirugia. ® Servicio
de Neurologia. “Unidad de Infecciosas.
Servicio de Medicina Interna. Hospital
Alvaro Cunqueiro. Vigo, Pontevedra.

Introduccion. La fiebre botonosa me-
diterranea esta producida por la Rickett-
sia conorii. La enfermedad se caracte-
riza por una lesién inicial (mancha ne-
gra), fiebre, cefalea, linfadenopatias y
erupcién maculopapulosa eritemato-
sa. Las complicaciones neuroldgicas
como meningitis, meningoencefalitis
o0 miositis son infrecuentes. Caso clini-
co. Mujer de 43 afios, que acudid por
un cuadro de fiebre, cefalea y fotofo-
bia. La paciente residia en un medio
rural y tenia perros en casa. Presenta-
ba fiebre de 40 °C'y maculas en tron-
co y extremidades que desaparecian
a la vitreopresién, y dos papulas con
halo eritematoso y centro necrético
en la axila y el gliteo derechos. La ex-
ploracién neurolégica era normal,
salvo por la presencia de rigidez de
nuca con signos meningeos negativos.
Las pruebas complementarias fueron
normales. La puncién lumbar mostré
un liquido claro con 18 leucocitos/mm?
(95% mononucleares), proteinas de
43 mg/dL y glucosa de 61 mg/dL. El
ADA fue normal y la tincién de Gram
no evidencié microorganismos. Con
la sospecha clinica de meningitis por
fiebre botonosa se solicitd serologia
para R. conorii y se inicié tratamiento
con 100 mg/12 h de doxiciclina du-
rante siete dias, con mejoria clinica.
Conclusiones. R. conorii s una causa
poco frecuente de meningitis linfoci-
taria que debe tenerse en cuenta en
areas endémicas y zonas rurales, ya
que sdlo responde al tratamiento an-
tibidtico, siendo de eleccién la doxici-
clina. Con un diagndstico clinico debe
iniciarse tratamiento antibiético, in-
cluso antes de la confirmacién serolé-

gica, ya que mejora la clinica y evita
complicaciones graves que, aunque in-
frecuentes, tienen una elevada morbi-
mortalidad.

P15.

Criptococosis meningea

como inicio tardio de una
infeccion por el virus de la
inmunodeficiencia humana

C. Tufias Gesto, E. Suarez Castro,

A. Doporto Fernandez, H. Alvarez Diaz,
A. Marifio Callejo, A.M. Aneiros Diaz,

I. Expésito Ruiz, D. Santos Garcia,

J. Abella Corral, J.J. Naveiro Soneira,
M. Macias Arribi, M.A. Llaneza Gonzdlez

Complexo Hospitalario Universitario de Ferrol.

Introduccion. La meningoencefalitis
por Cryptococcus neoformans se desa-
rrolla en pacientes con infeccién por
el virus de la inmunodeficiencia hu-
mana (VIH), con cifras de linfocitos
(D4+ menores de 100 células/uL. Su
incidencia ha disminuido en areas con
acceso a la terapia antirretroviral, aun-
que todavia es causa importante de
mortalidad en paises en vias de desa-
rrollo. Caso clinico. Vardn de 67 afios,
fumadory con habito endlico, que fue
evaluado por deterioro del nivel de
consciencia brusco y fiebre, sin otra
focalidad neuroldgica. Las determina-
ciones analiticas y la TC craneal no
mostraron alteraciones, salvo una li-
gera hiponatremia. El electroencefalo-
grama reflejé un trazado lento difuso
de sufrimiento cerebral. El liquido ce-
falorraquideo (LCR) mostrd hiperpro-
teinorraquia y presion de apertura ele-
vada, sin otras alteraciones. Ingresé
en cuidados intensivos para soporte
ventilatorio y se inici6 antibioterapia
empirica para cobertura de meningo-
encefalitis bacteriana. Se objetivé sero-
logia de VIH positiva y linfocitos CD4+
de 40 células/pL. En hemocultivos y
LCR se aisld C. neoformans, iniciando-
se anfotericina B. En muestras seria-
das de LCR se identificé pleocitosis de
predominio mononuclear y elevacién
de ADA, asociandose tratamiento tu-
berculostatico empirico. El paciente me-
joré el nivel de consciencia, pero de-
sarrollé disartria, paresia facial supranu-
clear derecha y hemiparesia derecha.
Una RM craneal mostré lesiones en
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los ganglios basales sugestivas de in-
feccién por criptococo. Conclusiones.
Con la disponibilidad de terapia anti-
rretroviral, la incidencia de meningo-
encefalitis por criptococo ha disminui-
do en los pacientes infectados por el
VIH. Sin embargo, debemos tener pre-
sente esta entidad como causa de
afectacion encefdlica aguda difusa, fie-
bre y disociacién albuminocitoldgica
inicial en LCR cuando el diagndstico
de VIH es tardio.

P16.

Caracterizacion clinica, electro-
diagndstica y genética de la
enfermedad de Charcot-Marie-
Tooth axonal de inicio tardio
asociada al gen MME (CMT2T)

T. Garcia Sobrino?, M.P. Vidal Lijo®,
E. Pintos®, V. Lupo®, C. Espinds¢,
T. Sevilla®, J. Pardo®

2Servicio de Neurologia. ® Servicio de
Neurofisiologia. “Servicio de Anatomia
Patoldgica. Hospital Clinico Universitario
de Santiago de Compostela. ¢ Unidad de
Genética y Gendmica de Enfermedades
Neuromusculares y Neurodegenerativas.
Centro de Investigacion Principe Felipe.
Valencia. ¢Servicio de Neurologia. Hospital
Universitari i Politécnic La Fe. Unidad de
Enfermedades Neuromusculares. Instituto
de Investigacion Sanitaria La Fe. Centro de
Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER). Valencia.

Introduccion. La enfermedad de Char-
cot-Marie-Tooth (CMT) es la neuropa-
tia hereditaria mas frecuente. Clinica-
mente cursa con debilidad, amiotro-
fia, alteracion sensitiva y deformida-
des esqueléticas de inicio en la prime-
ra o segunda década de la vida. Las
formas axonales (CMT2) con veloci-
dad de conduccién nerviosa motora
superior a 38 m/s son un grupo me-
nos frecuente y genéticamente hete-
rogéneo, con un elevado porcentaje
de casos en los que no se alcanza un
diagndstico molecular. Se describe una
familia con CMT2 de inicio tardio de-
bido a una mutacién en el gen MME,
identificado recientemente. Caso cli-
nico. Paciente de 57 afios, sin antece-
dentes familiares de enfermedades
neuromusculares. No consanguinidad.
Presentaba un cuadro de torpeza pro-
gresiva para deambular, calambres

frecuentes y debilidad distal asimétri-
ca en extremidades inferiores de ini-
cio a los 53 afios. En la exploracién
neuroldgica se observé amiotrofia y
fasciculaciones en extremidades in-
feriores, pie cavo bilateral, debilidad
para maniobras de pinza izquierda
(4/5), debilidad para flexion de am-
bas caderas (4/5) y flexién dorsal de
ambos pies de predominio izquierdo
(3/5), arreflexia en extremidades in-
feriores y una marcha polineuritica. El
cuadro clinico progresé en los meses
posteriores, asociando una hipoeste-
sia e hipopalestesia en extremidades
inferiores. En el analisis de sangre se
observé una hiperCKemia (creatinci-
nasa: 600-1.500 UI/L). La RM medu-
lar fue normal. El electroneuromiogra-
ma evidencié una neuropatia motora
axonal en extremidades inferiores de
predominio distal, con abundante de-
nervacion activa en extremidades in-
feriores y un trazado neurogénico
simple. El cuadro clinico progresd en
los meses posteriores, asociando una
hipoestesia e hipopalestesia de extre-
midades inferiores. Se realizd un elec-
troneuromiograma de control a los
seis meses, que evidencié una polineu-
ropatia sensitivomotora axonal en ex-
tremidades inferiores de predominio
distal, con abundante denervacién ac-
tiva en extremidades inferiores y un
trazado neurogénico simple en las cua-
tro extremidades. El estudio genético
demostré una mutaciéon en homoci-
gosis del gen MME, causante de CMT2T,
de herencia autosémica recesiva. El
estudio familiar demostré que ambos
padres y dos hermanas eran portado-
res heterocigotos asintomaticos de la
misma mutacién. Conclusiones. Las
formas axonales de CMT (CMT2) son
un grupo de neuropatias clinica y ge-
néticamente heterogéneas. En pacien-
tes con CMT2 de predominio motor y
edad de inicio tardio se recomienda
incluir el analisis del gen MME.
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P17.

Neuropatia de fibra fina:
caracterizacion clinica y
aportacion de la biopsia cutanea

T. Garcia Sobrino?, M. Puente Hernandez?,
E. Costa Arpin?, M. Arias?, J.M. Sudrez
Pefiaranda®, J. Vilchez®, J. Pardo?®

2Servicio de Neurologia. ° Servicio de
Anatomia Patoldgica. Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela.
“Servicio de Neurologia. Hospital Universitari
i Politecnic La Fe. Valencia.

Introduccion. La neuropatia de fibra
fina (NFF) se caracteriza por una afec-
tacién de las fibras nerviosas A8 y fi-
bras C. Clinicamente cursa con sinto-
mas sensitivos, dolor neuropatico y sin-
tomas autonémicos. Es una entidad
de dificil diagnéstico debido a la hete-
rogeneidad clinicay la normalidad del
estudio electrodiagnéstico. Se descri-
ben las caracteristicas clinicas y la biop-
sia cutdnea en una serie de casos con
NFF confirmada. Pacientes y métodos.
Estudio descriptivo de pacientes con
sospecha de NFF evaluados de enero
a diciembre de 2017 en el Hospital Cli-
nico de Santiago de Compostela. Se
estudiaron pacientes con un cuadro
de dolor de caracteristicas neuropati-
cas, con exploracién neuroldgica y es-
tudio electrodiagndstico normales. Se
evaluaron datos demograficos, sinto-
mas y signos (cuestionario SFN-SIQ),
exploracién neuroldgica, electroneu-
romiograma y densidad de fibras in-
traepidérmicas en la biopsia cutdnea.
Se confirmé el diagndstico de NFF en
aquellos casos con una reduccién en
la densidad de fibras intraepidérmi-
cas seglin edad y sexo. Resultados. Se
evalud a nueve pacientes (80% hom-
bres) con sospecha de NFF. En el 70%
(n = 6), la biopsia cutdnea confirmé
el diagndstico de NFF (100% hom-
bres). La mediana de edad de los pa-
cientes con NFF fue de 45 afios (ran-
go: 38-51afios). El tiempo de evolucidn
hasta el diagnéstico fue de 4 afios
(rango: 3-7 afios). Todos los pacien-
tes con NFF presentaban parestesias y
dolor (30% generalizado, 70% locali-
zado en extremidades inferiores de pre-
dominio distal), tipo quemante (50%).
El 80% presentaba alodinia. Sélo dos
pacientes presentaban sintomas au-
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tondmicos leves. La calidad del suefio
y el estado de animo estaban altera-
dos en el 80% de los casos. La explo-
racion neuroldgica fue normal, excep-
to en un paciente con hipoestesia al-
gésica. En la biopsia cutanea se ob-
servé un patrén longitud-dependiente
en cinco pacientes y un patrén no lon-
gitud-dependiente en un caso. El diag-
nostico etioldgico fue de NFF asocia-
da a sarcoidosis en un paciente y NFF
idiopdtica en cinco. Conclusiones. La
NFF es una entidad con un marcado
retraso diagndstico. La biopsia cutanea
permite confirmar el diagnéstico, ob-
jetivandose un patrén longitud-depen-
diente en la mayorifa de los casos. Aun-
que hasta el 50% son NFF idiopaticas,
es necesario descartar causas heredi-
tarias y adquiridas que puedan benefi-
ciarse de un tratamiento especifico.
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Neuropatia ataxica crénica
con anticuerpos antigangliésido:
a propdsito de un caso
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3Seccion de Neurologia. ® Servicio de
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Universitario de Ferrol.

Introduccion. El sindrome CANOMAD
(neuropatia ataxica crénica, oftalmo-
plejia, paraproteinemia IgM, aglutini-
nas frias y anticuerpos antidisialosil)
es una rara condicion caracterizada por
ataxia sensitiva cronica, ausencia de
reflejos osteotendinosos y debilidad en
la musculatura bulbar y oculomotora.
Entre las caracteristicas de laboratorio
destaca la paraproteinemia IgM, asi
como la presencia de anticuerpos an-
tigangliésido (GD3, GD1b, GT1b, GQ1b),
que son aglutininas frias en un alto
porcentaje de casos. Caso clinico. Mu-
jer de 45 afios, con un cuadro de dos
afios de evolucién consistente en ines-
tabilidad, diplopia y sensacién de acor-
chamiento en extremidades, con pre-
dominio distal en miembros inferio-
res. La clinica se presentaba de forma

remitente recurrente, coincidiendo las
recurrencias con infecciones o perio-
do menstrual. En la exploracion fisica
destacaba una ataxia sensitiva mode-
rada, Romberg positivo, arreflexia en
miembros inferiores y alteracion sen-
sitiva tactil, vibratoria y posicional de
predominio distal, asi como diplopia
subjetiva, sin desarrollar oftalmople-
jia hasta dos afios tras el primer epi-
sodio. En los estudios analiticos se de-
tectd hiperproteinorraquia y anticuer-
pos antigangliésido en LCR, asi como
ligero aumento de IgM en suero. El
estudio neurofisioldgico tras dos afios
de evolucién resulté compatible con
una incipiente polineuropatia desmie-
linizante difusa. Presenté inicialmen-
te buena respuesta a corticoides, con
posterior necesidad de inmunoglobu-
linas intravenosas durante los brotes.
Conclusiones. En toda neuropatia ataxi-
ca sensorial crénica con oftalmoplejia,
el cribado para anticuerpos antigan-
gliésido resulta util para el diagndsti-
co de CANOMAD. Este caso presenta-
ba caracteristicas clinicas, analiticas y
electrofisioldgicas tipicas, salvo la au-
sencia de paraproteinemia IgM, la
cual se podria detectar incluso varios
afos tras los primeros sintomas. La
buena respuesta a inmunoglobulinas
apoya también el diagndstico.

P19.

produce mayor morbilidad. Caso clini-
co. Muijer de 70 afios, con diagndstico
de miastenia grave generalizada, que
en el contexto de suspension volunta-
ria del tratamiento esteroideo presen-
té crisis miasténica, acompafiada de
dolor centrotoracico con signos de fa-
llo cardiaco, elevaciéon de ST en pre-
cordiales derechas en electrocardio-
grama y elevacién de marcadores de
dafio miocardico, por lo que se realizd
una ecocardiografia transtordcica,
que evidencid acinesia apical con con-
tractilidad en bases conservada y dis-
minucién de la fraccién de eyeccidn
del ventriculo izquierdo. Se realizd ca-
teterismo cardiaco, con coronarias
normales, y una ventriculografia, con
imagen sugestiva de cardiomiopatia
de Takotsubo. Precisd intubacién oro-
traqueal, tratamiento farmacoldgico
del fallo cardiaco, asi como corticoi-
des, inmunoglobulinas intravenosas y
ajuste de los anticolinesterasicos para
la crisis miasténica, con evolucién fa-
vorable de la crisis y resolucién de la
cardiomiopatia de estrés. Conclusio-
nes. La cardiomiopatia de Takotsubo,
aunque infrecuente, deberia tenerse
en cuenta en una crisis miasténica con
sintomas agudos de potencial origen
cardiaco por la importante morbilidad
que asocia.

P20.

Cardiomiopatia de Takotsubo en
relacién con una crisis miasténica

J.G. Mufioz Enriquez?®, M.J. Feal Painceiras?,
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Complejo Hospitalario Universitario de

A Corufia.

Introduccion. La cardiomiopatia por
estrés o de Takotsubo es una disfun-
cion sistélica regional transitoria del
ventriculo izquierdo, similar a un in-
farto de miocardio, pero sin evidencia
de enfermedad coronaria obstructiva,
probablemente debida a una descar-
ga catecolaminérgica por estrés fisico
o emocional. Es una complicacién in-
frecuente de las crisis miasténicas y

Sindrome neuroléptico maligno,
encefalitis autoinmune,
catatonia: caso abierto

E. Sudrez Castro?, A. Alba Doporto?,

C. Tufias Gesto?, I. Expdsito Ruiz?,

A. Aneiros Diaz?, D. Santos Garcia®,

J. Abella Corral?, J, Naveiro Soneira®,
M. Macias Arribi®, M.A. Llaneza Gonzalez?,
V. Aller Labandeira®, D. Nufez Arias®,
J. Garcia Gonzalez®, J.M. Crespo Iglesias®
2Seccion de Neurologia. ®Servicio

de Psiquiatria. Complejo Hospitalario
Universitario de Ferrol.

Introduccion. La triada de alteracién
del estado mental, rigidez y disauto-
nomia plantea el diagnéstico diferen-
cial con diversos procesos, varios de
ellos potencialmente graves, cuya iden-
tificacién y tratamiento puede suponer
un cambio en el pronéstico del pa-
ciente. Caso clinico. Mujer de 42 afios,
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con antecedente de trastorno bipolar
e ingreso reciente en psiquiatria por
descompensacién maniaca, que reci-
be tratamiento con litio, risperidonay
clonacepam. Acude a urgencias por
fiebre, somnolencia, temblor y rigi-
dez. En la exploracion se observa fluc-
tuacion del nivel de consciencia, des-
orientacion, discurso confabulatorio,
distonia cervical y de miembros, tem-
blor y rigidez; presenta ademds datos
de disautonomia, con taquicardia, hi-
pertension e hipertermia resistente al
tratamiento farmacoldgico. En las ex-
ploraciones complementarias, desta-
ca una hiperCKemia moderada y elec-
troencefalograma con datos de dis-
funcién encefalica difusa. Los restan-
tes estudios no muestran alteraciones
relevantes (iones, litemia, citobioqui-
mica de liquido cefalorraquideo, to-
mografia computarizada y resonancia
magnética craneal). Con la sospecha
inicial de un sindrome neuroléptico
maligno, se retiran la risperidona y el
litio y se instaura tratamiento con bro-
mocriptina y benzodiacepinas, con
curso fluctuante, aunque finalmente
no favorable. Se valora la posibilidad
de una encefalitis autoinmune, por lo
que se inicia tratamiento esteroideo y
se solicitan anticuerpos antineurona-
les en liquido cefalorraquideo, inclu-
yendo anticuerpos contra el receptor
de N-metil-D-aspartato (anti-NMDAR),
que resultan negativos. Dada la evolu-
cién torpida, ante la posibilidad de
una catatonia, se decide iniciar tera-
pia electroconvulsiva. A fecha de hoy,
permanece ingresada, sin haberse es-
tablecido hasta el momento un diag-
ndstico definitivo. Conclusiones. El sin-
drome neuroléptico maligno, la cata-
tonia y la encefalitis anti-NMDAR son
entidades poco frecuentes y potencial-
mente graves, que pueden afectar la
vida del paciente. Su identificacion es
importante porque puede suponer un
cambio en el abordaje terapéutico y,
por consiguiente, en el prondstico vi-
taly funcional del paciente.

P21.

Mielitis en pacientes de edad
avanzada: a propdsito de dos
casos

R. Alonso Redondo, T. Rodriguez Ares,
N.A. Sabbagh Casado, M. Guijarro del Amo

Servicio de Neurologia. Hospital
Universitario Lucus Augusti. Lugo.

Objetivo. Presentar los casos de dos
pacientes ingresados en nuestro cen-
tro por mielopatia. Se sospechd ini-
cialmente etiologia tumoral, pero fi-
nalmente fueron diagnosticados de
mielopatia inflamatoria, siendo en
ambos casos llamativa la edad avan-
zada de presentacion. Casos clinicos.
Caso 1: varén de 68, exfumador, con
un cuadro de aproximadamente dos
semanas de evolucién de cambio en
el habito intestinal y miccién imperio-
sa, sumandose de forma progresiva
pérdida de sensibilidad en ambas ex-
tremidades inferiores. Realizé en un
centro privado una TC abdominal, que
mostraba incidentalmente un nédulo
pulmonar. Dias después consulta en
nuestro centro por paraparesia. Una RM
medular urgente muestra dos areas de
hipersefial T, con captacién de con-
traste en D2-D7 y D9-cono medular.
El andlisis de LCR muestra una me-
ningitis de predominio linfocitico con
moderado consumo de glucosa, con
estudios microbioldgicos negativos.
Se completa TC tordcica, que mues-
tra una adenopatia hiliar tnica, sin
datos de patologia intersticial. La RM
cerebral objetiva hipersefial en hipo-
campos y captacién paquimeningea.
Proteinograma, autoinmunidad, on-
coneuronales y citologia de LCR, ne-
gativos. ECA normal. Con PET se con-
firma hipermetabolismo del nédulo y
adenopatia hiliar, cuya biopsia de-
muestra un tejido granulomatoso.
Con el diagndstico de neurosarcoido-
sis se inicia tratamiento con predni-
sona y metotrexato, con notable me-
joria clinica, bioquimica y radiolégica.
Caso 2: mujer de 76 afios, que acude
por paraparesia de inicio insidioso en
semanas. La RM muestra hipersefal
C6-D4enT, con captacion de contras-
te. Estudio de LCR con pleocitosis lin-
focitica sin consumo de glucosa. Des-
cartada etiologia infecciosa se sospe-
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cha patologia neoplasica, por lo que se
solicita citologia de LCR y body-TC. Se
completa el estudio con anticuerpos
NMO y MOG y se realiza test empirico
con corticoide intravenoso, con mejo-
ria clinica semanas después. Con la
posterior positividad de anti-AQ4, se
llega al diagnéstico de mielitis dentro
del espectro de neuromielitis éptica
(potenciales evocados visuales norma-
les). Evolucidn favorable con azatiopri-
na y prednisona. Conclusiones. Am-
bos ejemplos muestran la importan-
cia de realizar un diagndstico diferen-
cial amplio. Con cierta frecuencia, la
presuncion diagndstica inicial puede
ser erronea y se descartan etiologias
en principio no esperadas que pueden
ser tratables.

P22.

Linfoma intravascular

de células B grandes:

un gran imitador de vasculitis
C.M. Labandeira, H. Martinez Hervés,
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Hospital Alvaro Cunqueiro. Vigo, Pontevedra.

Introduccion. El linfoma intravascular
de células B grandes es una entidad
rara, con manifestaciones heterogé-
neas y dificil diagndstico, el cual se al-
canza en general post mortem tras
confundirse clinicamente con otras
patologias. Se expone un caso de pre-
sentacién como vasculitis aislada del
sistema nervioso central. Caso clinico.
Muijer de 59 afios que desarrolla, a lo
largo de dos afios y medio, mdiltiples
episodios de focalidad neuroldgica,
tras comenzar con una neuritis vesti-
bulococlear en 2013. En la neuroima-
gen se objetivan lesiones multiterrito-
riales que abarcan el cuerpo calloso,
de perfil isquémico, y progresan du-
rante el seguimiento de la paciente.
En la angiografia cerebral se informan
alteraciones focales (dilataciones y es-
trechamientos) sugestivas de vasculi-
tis. Se realiza estudio de extension, in-
cluyendo estudios repetidos de auto-
inmunidad y liquido cefalorraquideo
con citologia y citometria de flujo, que
resultan negativos. Se descarta reali-
zar hiopsia cerebral por el riesgo ele-

vado de la intervencién, dada la loca-
lizacién de las lesiones en regiones
profundas y elocuentes. Con el diag-
nostico de vasculitis aislada del siste-
ma nervioso central se inicia trata-
miento con corticoides y ciclofosfami-
da durante cuatro meses, sin respues-
ta favorable. Se decide administrar ri-
tuximab y se alcanza estabilidad clinica
durante nueve meses, pero posterior-
mente presenta un nuevo deterioro
clinico a pesar de repetir el tratamien-
to. La paciente fallece tras ingresar
por crisis epilépticas e infeccién respi-
ratoria. En |a autopsia cerebral se evi-
dencian multiples areas de infarto de
diferentes estadios de evolucién, y de
forma generalizada en los vasos se ob-
servan trombos de celularidad linfoi-
de con atipia citoldgica e intensa acti-
vidad mitética, positivos para CD45,
CD79ay bcl-6, y positividad débil con
bcl-2, por lo que se diagnostica final-
mente linfoma intravascular de célu-
las B grandes. Conclusiones. El linfo-
ma intravascular de células B grandes
es una enfermedad infrecuente que
se caracteriza por la invasion intravas-
cular de las arterias de mediano y pe-
queno calibre por las células neoplasi-
cas, ocasionando manifestaciones he-
terogéneas que pueden simular mu-
chas otras patologias, sin datos que
puedan sugerir su diagndstico en el
estudio complementario. Es una enti-
dad que debe considerarse en el diag-
néstico diferencial de cuadros de tipo
inflamatorio o paraneoplasico.

P23.
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en una misma paciente
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Introduccion. EI CADASIL (arteriopatia
cerebral autosémica dominante con
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infartos subcorticales y leucoencefalo-
patfa) es un trastorno cerebrovascular
hereditario debido a una mutacion
del gen NOTCHS3. Su clinica la confor-
ma la tétrada de patologia isquémica
cerebral, alteraciones neuropsiquia-
tricas, migrafias con aura y demencia.
Algunos pacientes presentan un sin-
drome parkinsoniano, que en la ma-
yoria de casos es de etiologia vascu-
lar; sin embargo, no hemos encontra-
do ningun caso descrito de asociacion
entre CADASIL y enfermedad de Par-
kinson idiopdtica. Caso clinico. Mujer
de 66 afos, con hipertension bien con-
trolada, diagnosticada de CADASIL en
otro centro y seguida en nuestra con-
sulta desde el afio 2014. Comenz6
con clinica vertiginosa y leve deterioro
cognitivo. En la RM se objetivaron
mdltiples lesiones vasculares conflu-
yentes en ambos hemisferios cerebra-
les, y el estudio genético mostréd mu-
tacién R607C en el gen NOTCH3. Pre-
senta desde hace un afio temblor ce-
falico, astenia y pérdida de peso, al
que se afade posteriormente tem-
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blor de reposo en la mano derecha.
En la exploracidn se objetiva ademas
leve aumento de tono e hipocinesia
derecha. Se solicita DaT-scan, que de-
muestra afectacion presinaptica de la
via nigroestriada de claro predominio
izquierdo. Se inicia tratamiento con
levodopa, con buena respuesta clini-
ca, lo cual, junto con los hallazgos del
DaT-scan, descarta el parkinsonismo
vascular y apoya el diagndstico de
presuncién de enfermedad de Parkin-
son. Estad pendiente de realizar gam-
magrafia miocardica con 123|-MIGB
para confirmar el diagnéstico. Conclu-
siones. En pacientes con CADASIL que
presenten parkinsonismo se debe va-
lorar tratamiento con levodopa o ago-
nistas dopaminérgicos, ya que puede
tratarse de una enfermedad de Par-
kinson asociada.
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Ataxia de Charlevoix-Saguenay:
dos nuevos casos en una familia
con variante patogénica en el
gen SACS
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Introduccion. La ataxia de Charlevoix-
Saguenay es una enfermedad auto-
sémica recesiva de inicio en la infan-
cia, que cursa con sindrome cerebelo-
soy espasticidad. Presenta una preva-
lencia elevada en la regién canadien-
se de Charlevoix-Saguenay, pero es
extremadamente infrecuente en otras
areas. Casos clinicos. Varén de 36 afios
y mujer de 34 afios, sin antecedentes
familiares, hijos de matrimonio no
consanguineo. En torno al afio de
edad desarrollan clinica progresiva de
torpeza de movimientos y dificultad
para articular el lenguaje. Presentan

palabra escandida, nistagmo espon-
taneo, dismetria bilateral y marcha
ataxoespastica, asociado a espastici-
dad, hiperreflexia, Babinski bilateral y
pie cavo. De forma afiadida, el varén
asocia miopia magna y bajo rendi-
miento intelectual. Tanto los niveles
de vitaminas y aminoacidos como el
cariotipo, la audiometria y el estudio
cardioldgico son normales. La neuro-
imagen muestra atrofia vermiana, me-
sencéfalica y medular. Se evidencia
desestructuracion y retraso de la on-
da V en los potenciales evocados au-
ditivos de tronco cerebral. En el estu-
dio genético de ambos pacientes se
ha detectado una insercién de adeni-
na en homocigosis en el gen SACS,
que condicionaria un codén de para-
da prematuro y una proteina trun-
cada: NM_014363.5(SACS):c.12508d
upA;NP_055178.3:p.M4170Nfs*18.
Conclusiones. Se presentan dos nue-
vos casos de ataxia de Charlevoix-Sa-
guenay, los cuales aportan una mu-
tacién no descrita previamente a un
fenotipo tipico.
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