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01. TRASTORNOS COGNITIVOS-CONDUCTUALES
Y GENETICOS

Moderadores: Dres. Fernando Mateosy Patricia Smeyers Durd

Ol1. DIFERENCIAS CONDUCTUALES ENTRE TRASTORNO DE
DEFICIT DE ATENCION/HIPERACTIVIDAD TIPO COMBINADO
Y TIPO DISATENCIONAL

J. ARTIGAS-PALLARES, C. BRUN-GASCA, A. RAMIREZ-MALLAFRE , M.
DORADO-MESA

Unitat de Neuropediatria. Hospital de Sabadell. Corporacié Sanitaria Parc Tauli.
Sabadell, Barcelona

Introduccién. EI DSM-IV distingue tres tipos de trastorno de déficit de
atencién/hiperactividad (TDAH): disatencional, hiperactivo/impulsivoy
combinado. Existen confrontadas opiniones respecto si tales grupos
representan un continuo de un mismo trastorno o por el contrario son
entidades distintas. Como parte de un estudio mas amplio, orientado a
determinar diferenciascognitivasy conductual esentreambosti pos, hemos
determinado mediante el cuestionario de Achenbach CBCL 4/18 las
diferencias conductual es mas relevantes entre tipo disatencional (TDAH-
) y combinado (TDAH+). Material y pacientes. Se diagnosticaron como
TDAH- o TDAH+lospacientesquecumplianloscriteriosdel DSM-IV para
unuotrotipode TDAH; y mostraban ademéas unaclaraevidencia, apartir
de cuestionarios cualitativos para maestros, de bajo rendimiento escolar
atribuibleal déficit atencional. Adicionalmentetenian: alteracionenel CPT
sugestivade TDAH o criterios del cuestionario de Conners positivos para
TDAH. El grupo TDAH- estaba formado por 42 pacientes, y el grupo
TDAH+, por 140. Dentro de una extensa bateria de exploraciones
psicométricas se incluy6 el cuestionario de Achenbach CBCL 4-18.
Resultados. El grupo TDAH- se diagnosticé a edades superiores, y €l
predominio de sexo masculino no era tan manifiesto como en el grupo
TDAH+. En e grupo TDAH+ se obtuvo puntuacion significativamente
mayor enlasescalas siguientes: total, externalizada, conductadelincuente
y conductaagresiva. Lasdiferenciasse mantenian controlandolasvariables
edad y el sexo en ambos grupos. Conclusiones. Este estudio pone en
evidencialas fuertes repercusiones conductual es derivadas de la hiperac-
tividad-impulsividad en el TDAH. Es preciso completar esta apreciacion
con val oraciones cognitivas entre ambos grupos, con el fin de determinar
si el déficit nuclear de ambos tipos es o no idéntico.

02. ALTERACIONES EN EL EEG DE SUENO EN NINOS CON
TRASTORNO POR DEFICIT DEATENCION EHIPERACTIVIDAD

C. CASTANEDA-CABRERO? E. CARO MARTINEZ ?, P. QUINTANA APA-
RICIOP, J. SAEZ ALVAREZP, JM. GALAN P, F. PARADINAS JMENEZ P, G.
LORENZO SANZ @

2 Neurologia Pediétrica, S de Pediatria.” S. de Neurofisiologia Clinica. Hospital
Universitario Ramdn y Cajal. Madrid

Introduccién. El trastorno por déficit deatencién ehiperactividad (TDAH)
esunaentidad nosol 6gicaque afectaaun 3-5% delapoblacioninfantil en
edad escolar, que puede acompafiarse de trastornos de aprendizaje, del
lenguaje, conductuales o motores. Se han descrito diversas alteraciones
electroencefal ogréficasen estosnifios, pero su significaci6n patol 6gicano
esta determinada. Pacientes y métodos. Hemos estudiado 15 pacientes,
remitidos a la consulta de Neurologia infantil, sin antecedentes de crisis
convulsivas, y que cumplian criterios de TDAH segin el DSM-IV y la
EDAH (escaladedéficit deatencion ehiperactividad). Deellos, 12 asocian
dificultades de aprendizaje; tres, alteraciones del desarrollo del lenguaje;
cinco, alteraciones de conducta, y seis presentan dificultades motrices.
Resultados. El EEG en vigilia mostr6 anomalias significativas en dos de
nuestros pacientes (actividad paroxisticatemporoparietal izquierdaen uno
y descargas de punta-onda durante la hiperventilacion en otro). En el
registro polisomnogréfico observamos alteraciones especificas en cinco
nifios: un trazado de punta-onda continua durante el suefio lento (POCS)
en dos casos; actividad paroxistica temporoparietal con generalizacion
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secundaria (dos casos), y frecuentes descargas paroxisticas generalizadas
en todas las fases del suefio (un caso). Conclusion. Las anomalias
observadas en la polisomnografia nocturna nos hacen cuestionarnos la
repercusi6n de estas descargas paroxisticas. Puede tratarse de una asocia-
cion casua sin significado patogénico, pero también es posible que
pudieranestar influyendo enel desarrollo neurocognitivo deestospacientes.

03. FUNCIONESEJECUTIVASEN NINOSCON TRASTORNO DE
DEFICIT DE ATENCION

C. ESCOFET & E. RIGAU & C. GARCIA 2 J. ARTIGAS & A. SANS b, E.
FERNANDEZ P

2 Unidad de Neuropediatria. Hospital de Sabadell. Corporacié Sanitaria del Parc
Tauli. Sabadell, Barcelona. P Servicio de Neurologia. Unitat Integrada Hospital
Clinic-Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

Objetivo. Analizar los resultados obtenidos en una muestra de nifios con
trastorno dedéficit deatencion con hiperactividad (TDAH) endospruebas
neuropsi col 6gicas muy empleadas en lavaloracion del sistema gjecutivo
delaatencién: Test depalabra-color Stroop y test declasificacion de cartas
de Wisconsin (WCST). Pacientesy métodos. Se eval Gian 102 pacientescon
TDAH, 92 nifiosy 10 nifias, de edades comprendidas entrelos 7y los 14
anos, a los que se ha pasado €l test de palabra-color Stroop (prueba de
capacidad de inhibicién de respuestas autométicas) y el WCST (pruebade
flexibilidad mental, abstracci 6n-razonamiento, formaci6n de conceptosy

soluciéndeproblemas). Seanalizanlosresultadosobtenidosenambostests.

Resultados. 38 nifios (37%) han obtenido puntuaciones inferiores en el

Stroop, siendoenlalistadepalabrasy enlalistadecol oresdondeseobtienen
peores resultados (11 nifiosfallan sélo en palabra, 11 fallan sdlo en color
y cinco fallan en ambas categorias). Cinco nifios fallan en la lista de
interferencia col or-palabra. Todos estos nifios recibieron tratamiento con
metilfenidato, practicandose Stroop con medicacion en 26. Con €l trata-
miento el Stroop se normalizé en 11 nifios (42%). En el WCST, 55 nifios
(54%) obtienen puntuacionesinferiores. 13 nifiosfallan en el nimero de
categoriascompletadas, 10 en mantener el set y nuevecometenun elevado
nlmero deerroresperseverativos; peroenloquemasfalanesenel nimero
de errores no perseverativos, obteniendo un elevado nimero 37 nifios.

Conclusiones. En nifios con TDAH ambos tests son poco sensiblesy en
ambos se obtienen patrones de respuesta heterogéneos, probablemente en
relacién con la diversidad de procesos cognitivos que valoran.

04.ESPECTRONEUROL OGICO DEL SINDROME DE PULGARES
ABDUCTOSLIGADO AL X

M.A. GARCIA-PEREZ 2 M.A. MARTINEZ-GRANERO?, J. SANCHEZ DEL
POZOP, B. FLORES-ANTON & B. BONET-SERRA 2
2 Fundacién Hospital Alcorcon. ® Hospital Doce de Octubre. Madrid

Introduccion. Hasta e momento se conocian diversos sindromes con
pulgares abductos e implicacién neurolégica: hidrocefalialigadaal X con
pulgaresabductos(sindromedeBickers-Adams), sindrome CRA SH ( corpus
callosum agenesis, retardation, adducted thumbs, spastic paraparesis,
hydrocephalus), sindrome MASA (mental retardation, aphasia/speech
delay, shuffling gait, adducted thumbs), paraparesia espéstica ligada a X,
retrasomental ligadoa X con pulgaresabductos, algunasformasdeagenesias
de cuerpo caloso ligadas a X, y también pulgares abductos aislados.
Actua mentetodosestossindromessehan visto rel acionadoscon mutaciones
del L1CAM (Xg28), genquecodificalamol éculadeadhesionneuronal L1,
fundamental en el crecimiento axonal y sus interconexiones durante el
desarrollo del SNC. Presentamos tres casos de nifios con pul gares abductos
y afectacion neurolégica variable. Casos clinicos. Paciente 1. Nifio de 6,5
afios sin antecedentes familiares de pulgares abductos, remitido para valo-
racion deretraso: fenotipo normal; pulgares abductosintervenidos; retraso
del lenguaje, retraso mental ligero con Cl de 60 , RM con agenesia parcial
de cuerpo calloso, colpocefalia, y variante de Dandy-Walker, y EEG con
descargasa4,5 Hz dep.o. subclinicas, asincronas en uno u otro hemisferio.
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Paciente 2. Nifio de 3,5 afios, hermano del anterior que acude por presentar
también pul garesabductos. Fenotiponormal; retraso del lenguaje, Cl normal;
RM igual a su hermano; y EEG con actividad epileptiforme subclinica
multifocal contendenciaalageneralizacion. Paciente 3. Nifio de22 meses
sin antecedentes familiares, exprematuro de 35 semanas, con dilatacion
moderada fija de ventriculos laterales y tercer ventriculo detectada por
ECOTF de screening a nacimiento. Fenotipo normal, pulgaresbilaterales
abductos con desviacion cubital de ambas manosy lineapalmar continua
mano izqda. RM, ventriculomegaliay aumento de espacios subaracnoi-
deos, sin signosde HTIC. EEG repetidos normales. Inicialmente lactante
tenso, con pufios cerrados sin signos de afectacion piramidal, y tras
estimul acion desdel 0s6 mesesconsiguelamarchaal 0s17 meses, conbuen
desarrollodel hablay aceptablemani pul aci 6n actualmente. Conclusiones.
1) ParecequelasmutacionesL 1 conducen aunaalteraciénrecesivaligada
al X, caracterizadapor uno o mas delos siguientes sintomas: hidrocefalia,
pulgares abductos, agenesia o hipoplasia de cuerpo calloso, paraparesia
espésticay retraso mental (L1 disease). Nuestros pacientesno encajan con
ninguno de los sindromes conocidos con pulgares abductos, pero si
presentan mezcla de los sintomas relacionados con ateracionesenlall,
por lo que se podriahablar del ‘espectroL 1 disease’, masquede sindromes
concretos. 2) L asalteracionesneurol 6gi casasociadassonlosuficientemen-
teimportantes como para buscarlas ante unos pulgares abductos, asi como
para dar un consgjo genético y un diagndstico prenatal. Si éste no esta
disponible mediante PCIR con marcadores de la region Xg28, se puede
intentar ecogréficamente en varones a partir de la 15-162 semana de EG,
buscando | os pul gares abductos (principal mente cuando algun familiar esta
afectado) y las anomalias neurol égicas asociadas. Hay unaampliavariabi-
lidad intrafamiliar con distinto grado de afectacion en una misma familia.

05. ASPECTOSMEDICOSY CONDUCTUALES DEL SINDROME
DE ANGELMAN

M. DORADO-MESA, J. ARTIGAS-PALLARES, C. BRUN-GASCA, A. RAMI-
REZ-MALLAFRE, J. DI BARTOLO, E. GABAU-VILA.

Unitat de Neuropediatria. Hospital de Sabadell. Corporaci6 Sanitaria Parc Tauli.
Sabadell, Barcelona.

Introduccion. El sindromedeAngel man(SA) esuntrastornodebasegenética
caracterizado por unfenotipofisicoy conductual . Ademéspresentadiversas
manifestaci ones sistémicas que deben ser tomadas en consideracion con el

findeprocurar lamejor calidad devidaparal ospacientesy susfamilias. Con

el fin de valorar € espectro sintomético del SA, se solicité mediante un

cuestionario la colaboracién de familias vinculadas a asociaciones de SA.

Pacientes y métodos. Se envio a las familias un cuestionario orientado a
determinar las caracteristicasmédicasy conductualesdel SA. Resultados. Se
contabilizaron 68 respuestas. Algunosdelosresultados més destacados son:

edad de diagndstico, 4,7 afios; casos con delecidn, 65%; casos con estudio

molecular normal 18%; sintoma inicial mas frecuente: problemas de
alimentacion (51%); edad deini cio deladeambul aci 6n auténoma, 3,6 afos;

dicen alguna palabra, 38%; sintomas neurol égicos més frecuentes: faltade
equilibrio (87%), babeo (85%), alteracion visual (35%), algintrastorno del

suefio (82%), al eteodemanos(73%), convul siones(86%); rasgosfisicosmas
frecuentes: piel blanca (70%), ojos claros (61%), dientes separados (61%)

y cabello rubio (58%); conductas més frecuentes: aspecto feliz (94%),

tendenciaallevarse objetosalaboca (90%), fascinacion por el agua (90%),

faltade atencién (87%), facilmente excitable (79%), tozudo (76%), hiper-

sensibilidad a calor (69%), se queja poco (67%) y llora poco (67%).

Conclusiones. Esteestudio of receunaampliainformacién sobreel espectro

clinico del SA partiendo de una extensa muestra poblacional .

06. PERFIL COGNITIVO DE LOS NINOS CON SINDROME DE
WILLIAMS

K. GARCIA-NONELL, E. RIGAU, C. BRUN-GASCA, |. LORENTE-HURTA-
DO, J. ARTIGAS-PALLARES

Unitat de Neuropediatria. Hospital de Sabadell. Corporaci6 Sanitaria Parc Tauli.
Sabadell, Barcelona.

Introduccion. El sindrome de Williams (SW) es un trastorno genético
caracterizado por: facies tipica, cardiopatia, otras anomalias sométicas,
retraso mental y un peculiar fenotipo cognitivo/conductual. Edwart et al,
en 1993, propusieron que podriaser el resultado deunamicrodel ecion del
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brazolargo del cromosoma7q11.23. El presentetrabajo pretende estudiar
|ascaracteristicasneurocognitivasdel SW.Pacientesy métodos. Lamuestra
estacompuestapor unanifiay dosnifiosde12, 16y 17 afios, diagnosti cados
de SW. Se ha valorado mediante una extensa bateria neuropsicol égica:
memoria, praxias, funciones visuoconstructivas, atencion, lenguaje y
funciones instrumentales. Todos los nifios tenian un estudio previo de
habilidades intelectual es. Resultados. En el presenteestudio sehavistoque
presentan déficit muy marcado en tareasvisuoespacial esy visuoconstruc-
tivas, es decir aguellas tareas que precisan situar en €l espacio de forma
ordenada un conjunto. Se ha hallado una disociacién entre el reconoci-
miento visual (que estd intacto) y la manipulacion visuoespacia. Las
funciones instrumental es (lectoescritura) también estan alteradas. El len-
guaje, aunqueaparentemente parece estar preservado, estaalterado; si bien
deformamenosimportante quelasfuncionesvisuoespacial esy visuocons-
tructivas. Conclusion. Se puede concluir que los nifios con SW presentan
un bajo rendimiento generalizado, pero las funciones visuoespaciales y
visuoconstructivas son las més alteradas, quedando relativamente preser-
vadaslasfuncioneslinguisticas. El perfil neurocognitivo deestos pacientes
sugiere unadisfuncion del hemisferio derecho y sindrémicamente encaja
dentro de los trastornos del aprendizaje no verbal.

02. TRASTORNOS COGNITIVOS Y AUTISMO
Moderadores. Dres. M. Teresa Ferrando y Josep Artigas

O7. DISFUNCION NEUROLOGICA EJECUTIVA: ;COMO SE
VALORA?

F. PEREZ ALVAREZ, C. TIMONEDA GALLART
Unitat NeuroPsicoPedagogia, Hospital ICS J. Trueta. Girona

Introduccion. La funcién ejecutiva no esta claramente definida en
términos neurol 6gicosy sealude alamismacon unaamplisimagamade
manifestacionesconductual es, | aspropi asgenera mentedel denominado
sindrome prefrontal. Sin embargo, la funcién ejecutiva, como funcion
cognitiva, hapodido ser definidaentérminosneurol 6gicoscomofuncién
planificadoray valorada mediante labateriacognitivaDN:CAS (Das JP
et al, 1994). Pocas pruebas de las existentes para valorar la funcién
gjecutiva han sido validadas. Se someti6 a estudio si |a bateria WISC-R
essensible aladeteccion delafuncion ejecutivaplanificadora. Pacientes
y métodos. Se seleccionaron 60 pacientes, con escolaridad normal, de
edadesentre5y 12 afios, mitad nifiosy mitad nifias. Administracion del

WISC-Ry DN: CAS, bateriatraduciday validadaparaval oracion delos
procesamientos PASS. Resultados. Medianteandlisisfactorial severifico
la discriminacion de los cuatro procesamientos PASS, planificacion,

atencion, secuencia y simultaneoy, alavez, su correspondenciacon las
pruebasdel WISC-R. Laspruebasdel WISC-R secorresponden, sobretodo,
con el procesamiento simultdneo y menos con el secuencial y atencién.
Ninguna prueba se corresponde con la planificacion. Algunas pruebas se
corresponden con un factor que no es procesamiento PASS. Discusion. Se
haafirmado que algunas pruebas del WISC-R miden funcion gjecutivasin

queexistavalidaciéncientificarigurosa. El DN:CA Sesunabateriavalidada
comomedidoradeplanificaciony elementodecomparaciondtil. Sediscute
en laexposicién el concepto neurol 6gico de funcidn ejecutivaen compa-
racion con el de planificacion recurriendo a un andlisis de diversas
aportaciones de la literatura. Conclusion. Definir neurol6gicamente la
funcién gjecutiva, en términos PASS, repercute no sélo en el diagndstico
sino, fundamentalmente, en el abordaje terapéutico. Es deseable, desde
el punto de vista cientifico, que cualquier prueba ‘psicométrica’ esté
construida a partir de una base tedrica sélida neurol 6gica.

08. TRASTORNOS DE ESPECTRO AUTISTA: EXPERIENCIA
DESDE UNA UNIDAD DE DIAGNOSTICO Y ATENCION PRECOZ
DE TRASTORNOS DEL DESARROLLO (CDIAP)

I. LORENTE, G. RUIZ, M. TORRAS, M. GUILLAMON, J. ARTIGAS-PA-
LLARES

Unitat de Neuropediatria. Hospital de Sabadell. Corporaci6 Sanitaria Parc Tauli.
Sabadell, Barcelona

Introduccioén. El aumento registrado en la frecuencia de trastornos de la
relacion social y del comportamiento de espectro autista en la poblacion
de nifios af ectos de diferentes trastornos de desarrollo del lenguaje nos ha
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motivado arevisar nuestra casuistica. Objetivos Valorar: 1) Lafrecuencia
relativa en nuestra poblacion del CDIAP del diagndstico de trastorno de
espectro autista en nifios de edad inferior a 5 afios; 2 Los antecedentes
familiares y personales; 3) La edad y motivo de consulta; 4) Patron de
desarrollo y primeros signos de alarma; 5) Examen neuroldgico y
valoracién cognitiva; 6) Examenes complementarios practicadosy resul-

tados; y 7) Tratamientosfarmacol 6gicosempl eadosen determinadoscasos.

Pacientes y métodos. Andlisis retrospectivo delas historias clinicas de 42
nifiosasi stidosen nuestraUnidad durantelosultimoscinco afios, enlosque
se hadiagnosticado algun trastorno de espectro autista (segun loscriterios
del DSM-1V: PDD). Resultados. 1) Frecuencia creciente del diagnostico
(11% de los nifios asistidos en la Unidad en el dltimo afio); 2) 60%
antecedentesfamiliaresdetrastornosdelaesferacognitivao psiquiatricos,

y s6lo 18% antecedentes patol 6gi cosperinatal es; 3) Edad dedeteccion 75%
entre18y 36 meses(interval o de6-54 meses; mediade 2-4 meses). Motivo
de consulta: 45% retraso de lenguaje, 25% retraso global desarrollo, 25%
trastornosdelainteraccion social o conducta; 4) Lossignosdealarmamas
frecuentes detectados por los padres fueron : falta de atencion a las
demandas del adulto 80%; irritabilidad 60%; estereotipias gestual es 75%.

Laedad mediade marchafue normal. Laadquisicion del lenguaje estaba
muy retrasadaen 80% de casos; 5) El examen neurol 6gico mostraba 75%
casos de ‘signos blandos' . La respuesta al sonido estaba alterada en 50%
de casos. El nivel cognitivo no verbal eranormal en 51% de la muestra;

6) Serealiz6 RNM cerebral en todos |os casos con retraso mental (RM) y

fuenormal salvo trescasos (tumor decerebelo, Arnold Chiari, trastorno de
mielinizacién). Enloscasossin RM serealizd en 25% pacientesy fuenormal

entodosellos. EEG desuefioy vigiliaen 60% decasosconresultado normal

salvodoscasoscon alteracionesparoxisticasevidentes. Cariotiporealizado
en todos los casos con RM con resultado normal salvo un caso con

traslocacion 15/Y . Estudio molecular X fragil practicado en 70% de nifios
fue normal salvo un caso con premutacion. 7: 8 nifios (20%) recibieron

tratamiento farmacol dgico, a veces multiple, para mejorar los trastornos
asociados: metilfenidato (3), risperdal (4), olanzapina (1), fluoxetina (1),

valproato (2), melatonina (2).

09. MAGNETOENCEFAL OGRAFIA EN EL AUTISMO

JA. MUNOZ-YUNTA & X. PERICH-ALSINA b, T.ORTIZ®, A. VALLS SAN-
TASUSANA ¢, A. FREIXAS 9 M. PALAUY, B. SALVADOY, S. CONTOUX @
2 Neuropediatria. ® Servicio Resonancia Magnética CRC. ®ServicioNeurofisiologia.
9 Unidad Habilitacién Precoz. Hospital del Mar. Barcelona. © Centro Magnetoen-
cefalografia Dr. Pérez-Modrego. Universidad Complutense. Madrid.

Introduccién. LaM EG esunatécnicanoinvasivaderegistrodelaactividad
funcional del cerebro, que permiten investigar las relaciones de las
estructuras cerebrales y sus funciones. Los resultados combinados con
iméagenesRM aumentasu capacidad delocalizaciénespacial. A estafusion
seledenominaM Sl. Pacientesy métodos.L osdatosseclasificaron: normal

ocondescargasepil épticas(poco significativa, frecuentesy continuas). En
cuantolasdescargasepilépticas seidentificaban, eran analizadasusando un
model o demultiplesdipol osal goritmico; éste proporciondlalocalizacion
temporal espacial y lasituaciondel conjuntodedipolosquemejor describia
laprocedenciade cadadescargaepil éptica. Resultados. Delos25 pacientes,

dos casos presentaron registros normales, cuatro manifestaciones poco
significativasy 19 casosmanifestacionesmuy significativas. Manifestacio-
nes epileptoides en laMEG: 23 casos con trastornos del espectro autista.

Cinco pacientes, €l 20%, presentaron epilepsiaclinica. L os20 casosqueno
presentaban epilepsia clinica sufrian crisis subclinicas, |as mas observada
en un 90% fuelacrispacién pal pebral, lamiradafija, facies de panico. 12
pacientes padecian autismo infantil precoz, y fueron considerados como
trastornos graves del espectro autista. Las descargas epilépticas eran muy
frecuentesenlaregion perisilvianadeestos 12 pacientes. 10 pacientestenian
descargas bilaterales. Fueron considerados trastornos moderados del

espectro autistacuatro casosque sufrian sindrome de Asperger. Trescasos
presentaron descargasrol andicas de escasasignificacion y un caso presen-

taba descargas occipitales. El resto de los pacientes (9 casos) fueron
considerados como trastornos ligeros del espectro autista (6 casos) o
presentaron descargas en laregion perisilvianade pocasignificacion, dos
en region frontal bilateral y uno en region temporal derecha unilateral.

Conclusiones. La MEG detecta alteraciones epileptiformes clinicas y
subclinicas en nifios autistas; define y localiza las regiones corticales
caracteristicas del autismo.
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010. ESPECTROSCOPIA TALAMICA POR RESONANCIA MAG-
NETICA EN EL AUTISMO

M. PALAU?Z JA. MUNOZ-YUNTAb, J. PERICH ALSINAC, A. FREIXAS d, B.
SALVADO? A.VALLSY

2 Centro Neuropsicobiologia. Barcelona. ® Unidad de Neuropediatria. ©Resonancia
Magnética CRC. ¢ Seccidn de Neurofisiologia. Hospital del Mar, Barcelona

Objetivo. Evaluar las alteraciones metabolicas cerebrales en pacientes
pediétricos mediante espectroscopia por resonancia magnética (RM)
protoénica. Pacientesy métodos. Se han estudiado 31 pacientes diagnos-
ticados de autismo (grupo autismo) mediante RM cerebral y espectros-
copiadehidrégeno, asi como a 15 pacientessin autismo (grupo control),
subdivididos en tres subgrupos segun edad: 0-3 afios, 4-7 afiosy 8-13
anos. Seharealizado unaexploracién morfol 6gicadel encéfal o mediante
RM vy se ha obtenido estudio espectroscdpico de hidrégeno del talamo.
En cada caso se ha valorado |a existencia de alteraciones morfol dgicas
encefdlicasy las concentraciones de |os metabolitos cerebral es N-acetil -
aspartato (NAA), colina(Co) y creatina(Cr), mediante lacuantificacion
de los cocientes NAA/Cr, NAA/Co y Co/Cr, asi como la presencia de
concentraciones andmalas de otros metabolitos. Resultados. No se han
encontrado alteracionesmorfol 6gicascerebral es. No sehaobjetivadoun
incremento significativo de metabolitos menores en ninguno de los
grupos estudiados. Se han encontrado diferencias significativas en los
cocientes NAA/Co y NAA/Cr entre el grupo control y el grupo con
autismotan soloen el subgrupo demayor edad (8-13 aflos), mientrasque
en el resto de subgrupos las diferencias no han sido significativas. Los
resultados en el subgrupo de autistas de mayor edad son similares alos
delossubgruposdemenor edad, tanto del grupo control como del grupo
con autismo. Conclusion. Los hallazgos espectroscopicos encontrados
muestran registros espectroscopicos similaresentre el grupo control y en
grupo con autismo hastalos 7 afios de edad y unadisminucién del NAA
taldmico en los pacientes autistas mayores de esta edad, 1o que sugiere
interrupciony regresién en el desarrollo madurativo neuronal, en el que
también participaria el tdlamo.

O11. ESTRATEGIAS HABILITADORAS EN LOS TRASTORNOS
DEL ESPECTRO AUTISTA

B. SALVADO SALVADO &, JA. MUNOZ-YUNTA b, A. FREIXAS €, M. PA-
LAU®, S. CONTOUX ¢, A. VALLS d

2 Habilitacién Precoz. P Unidad de Neuropediatria. “Unidad Habilitacion Precoz. ¢
Servicio Neurofisiologia. Hospital del Mar. Barcelona. ¢CentroNeuropsicobiologia.
Barcelona

Objetivos. Establecer un protocolo de pruebas neuropsicol égicas para
ayudar al diagndstico de los nifios con trastorno del espectro autista,
elaborar un programa terapéutico y valorar los efectos de estrategias
terapéuticas. Pacientes y métodos. El protocolo va dirigido a nifios
diagnosticados con trastorno del espectro autista, segun los criterios del

DSM-IV y CIE-10. El protocolo consta principa mente de dos partes. La
primera recoge los datos mas relevantes de la anamnesis, diagnostico
neurolégico y pruebas neurofuncionales. La segunda, la exploracion
neuropsicol égica, siguiendo los criterios cronol dgico, funcional y orga-
nizativo, incluyendo los cocientes de maduracion, escalas de desarrollo
(escala Vineland, escalas Bayley, Battelle), y otras escalas, entrevistas y
cuestionariosespecificos(CARS,ABC, IDEA,RLS). Si el nivel intelectual

lo permite, serealizan pruebas cognitivascomo el WISC o el McCarthy. A

partir de dicho protocolo, se puede elaborar un programa terapéutico
especifico e individualizado, |levandose a cabo de forma estructurada,
intensivay con un orden riguroso. Se instaura un conjunto de estrategias
psicopedagogicas para potenciar las areas de desarrollo minimizadas, y
para favorecer las conductas adaptativas. Se utilizan las técnicas que
proporcionalaneurol ogiaevolutivay se aplicaunahabilitacién funcional

delavidadiariadel nifio, enlaséreascognitiva, sensorial,emocional, social,
comunicativay motriz. Se establecen pautas de actuacion individual y
grupal, ofreciendo unaatencionintegral eintegradora, tanto al nifiocomo
asus familiares, dentro de un contexto biopsicosocial. Resultados. Se ha
confeccionado el protocolo neuropsicolégico y se esta utilizando en
diferentesinvestigacionesy programasterapéuti cosen el ambito neurope-
diatricoy neuropsicol 6gico infantil. Conclusiones. Aunquelosresultados
son alentadores, es preciso continuar con posteriores aplicaciones para
corroborar su funcionalidad.
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012. AUTISMO Y POTENCIALESEVOCADOS SOMESTESICOS

A. VALLS-SANTASUSANA 2 A. FREIXAS ¢, B. SALVADOR ¢, M. PALAUS,
JA. MUNOZ-YUNTA P

2 Neurofisiologia. ® Unidad de Neuropediatria. Hospital del Mar. Barcelona. ©
Centro Neuropsicobiologia. Barcelona.

Introduccion. Teniendo en cuenta la importancia del tdlamo en la via
somestésicay laaltasensibilidad delos PES en detectar anomaliasdeesta
via en los trastornos talamicos, consideramos conveniente indagar el
estado funcional de esta viaen el autismo. Pacientesy métodos. Hemos
estudiado 17 pacientes diagnosticados de autismo seglin los criterios del
DSM-IV, con una edad entre 4 y 18 afos. Se clasificaron clinicamente
como autista grave, moderado o leve. Se les realiz6 PES de EE.I1. Los
resultados se compararon con un grupo control pareado en edad, sexo
y talla. A ocho pacientes selesrealiz6 PET. Resultados. En seis pacientes
(35%) seobtuvieron PESnormalesy en 11 patol 6gicos (65%). Deestos
11, en cuatro (23,5%) estaban abolidos de forma bilateral y en los
restantes habia anomalias que no seguian un patrén estable. Los nueve
pacientes con autismo grave tenian PES alterados, incluidoslos cuatro
pacientescon aboliciondelarespuesta. En el Gnico paciente con autismo
clinicamentemoderado, seobtuvieron respuestasalteradas. Delossiete
pacientes con autismo leve, seis tenian PES normales y uno tenia
respuesta normal en una pierna y patologica en la otra. En ocho
pacientes serealizé estudio PET, seiscon autismogravey doscon autismo
leve. En todos ellos, excepto un paciente con autismo leve, el PET fue
patol 6gico. El factor patol 6gico comin fue un hipometabolismo tal ami-
co bilateral o asimétrico. En el Gnico paciente con PET normal los PES
tambiénfueronnormales. Delossietecon PET patol 6gico, seis(todoscon
autismo grave) tuvieron PES alterados y uno (autismo leve) tuvo PES
normales. Conclusiones. Las respuestas somestésicacorticalesde EE.1I.
muestran anomalias en una proporcién significativa de autistas, reafir-
mando el caracter orgénico deestaafectacion. Dadalaconsistenciadeesta
prueba, suampliadisponibilidad, ausenciade ef ectos secundariosy bajo
coste, creemos conveniente su realizacion de forma rutinaria en los
pacientes autistas.

071. SINDROME DE ANGELMAN: CARACTERISTI CASFiSI CASY
FENOTIPOCONDUCTUAL EN37PACIENTESCONDIAGNOSTICO
GENETICO CONFIRMADO

M. GALVAN-MANSO?, J. CAMPISTOL & E. MONROS b
2 Servicio de Neurologia. ® Servicio de Genética Clinica. Unitat Integrada Hospital
Clinic-Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

Introduccién. El sindromede Angelman (SA) se caracterizapor retraso
mental, marcha atéxica, epilepsia, ausenciade lenguajey unaserie de
rasgos fisicos y un fenotipo conductual especiales. Su incidencia
estimada es de 1 por cada 20.000 individuos. En base a los hallazgos
de biologia molecular, los pacientes pueden ser clasificados en cinco
formas: delecion, disomia uniparental paterna (DUP), defecto de
imprinting, mutacion en el gen de la E3 ubiquitin proteinligasa
(UBE3A) y mecanismo no identificado (15-20% de los pacientes).
Algunosestudiosrefieren correlacionessignificativasentreel fenotipo
y lacausagenética. Pacientesy métodos. Revisamosretrospectivamente
37 pacientesafectosde SA con estudio genético positivoy quehan sido
controlados durante un minimo de dos afios en el Servicio de Neuro-
logiadel Hospital Sant Joan de Déu. Se recogen datos de las caracteris-
ticas fisicas, fenotipo conductual, tipo de comunicacioén, trastorno de
suefio y medicacién que precisaron, epilepsia, edad de inicio, tipo de
crisis, medicacion, laescolaridad e integracion. Resultados. El 87% se
debe adeleciénde novo; 8% DUP; 5% alteraciondel imprinting. Laedad
media de diagnostico fue 6,5 afios. Los trastornos del suefio presentes
en el 39% de los pacientes, precisaron medicacion el 67% de |os casos,
Presentan epilepsiael 95%, |as crisis masfrecuentes son las mioclonias,
tonicoclénicasy atonicas. El EEG fue el tipico encontrado en el SA en
el 68%. Lostratamientos méas eficacesfueron el valproato, clonacepam
o clobazam. Conclusiones. En cuanto a fenotipo no encontramos
diferencias segln el tipo de alteracién genética. El tratamiento més
efectivoparalostrastornosdel suefiofuelamelatonina. Laepilepsiafue
un hallazgo casi constante en nuestra serie, asi como la afectacién
cognitiva. Por ultimo, sefialar las dificultades de integracion escolar y
sociolaboral en los pacientes con SA.
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072. AGNOSIA VISUAL EN RELACION A HIPOGLUCEMIAS
RECURRENTESEN LA PRIMERA INFANCIA: A PROPOSITO DE
UNA OBSERVACION CLINICA

A. LOPEZ-SALA ® A. SANS?, A. GARCIA?, J. PUJOL", C. SORIANO-MAS®,
J. CAMPISTOL 2

@ Servicio de Neurologia. Unitat Integrada Hospital Clinic-Hospital Sant Joan de
Déu. Barcelona. ® Centro de Resonancia Magnética de Pedralbes. Barcelona

Introduccion. Enlaedad pediatrica esinfrecuente encontrar déficit neuro-
psi col 6gi cosfocal essecundari osal esionescerebral esprecoces. Presentamos
laobservacién clinicadeun pacienteque presentt hi poglucemiasrecurrentes
con clinica neurol6gica durante los 3 primeros afios de vida. El estudio
cognitivo alos 11 afios de edad muestraunaagnosiavisual con normalidad
en € nivel cognitivo global. Caso clinico. Embarazo y parto normal.
Convulsion por hipoglucemiaal as37 horasdevida. Repiten hipoglucemias
sintoméaticasalos 3, 9, 22 y alos 35 meses de edad. L os resultados de los
estudios endocrinol 6gicosy metabdlicosno permitieron hallar laetiologia.
El desarrollo psicomotor fue normal. Tratamiento con val proato hastalos4
afos de edad. Posteriormente EEG con anomalias paroxisticas occipitales
bilateral essinevidenciadecrisisclinicas. Val oracionoftal mol 6gica agudeza
visual binocular de7/10, nistagmusy palidez papilar temporal . A los 10 afios
de edad consulta por trastornos en €l rendimiento escolar atribuidos a
dificultades visuoperceptivas. Bateria de estudio neuropsicol 6gico: K-BIT,
CPT, CAVLT-2, figura compleja de Rey, subtests del WISC-R (digitos y
|aberintos), subtestsdel K-ABC (memoriaespacial, reconocimientodecaras,
ventana mégica, cierre gestdltico, triangulos), retencién visual, reconoci-
mientodecaras, orientaciondelineasy discriminaciondeformasdeBenton,
test decoloresy palabras (Stroop), Trail Making Test(formasA y B), Tapping
Finger TestyP urdue Pegboard. Ademésserealiz6unaRM conestudiovisual
funcional. Resultados. Enlaval oracion cognitivase observaacromatopsia,
agnosiavisua aperceptiva, prosopagnosia, simultanagnosia, apraxia cons-
tructivay ataxia Optica. Destacamos puntuaciones dentro de lanormalidad
en lapruebadeinteligencia (Cl vocabulario: 101; Cl matrices: 92) a pesar
delaagnosiaaperceptiva, y laadquisicion normal delalectoescritura. Enla
RM se observan alteraciones de lasefia bilateral de predominio cortical en
el 16bulo occipital. EnlaRMf visua seevidenciaun patrén compatiblecon
hiperrespuesta a estimulo luminico smple. Conclusiones. Los déficit
neuropsi col égicos focales en el nifio probablemente son mas frecuentes de
|o que sehabiapensado. Destacamosen nuestraobservacionlo atipicodesu
presentacion. Un trastorno metabdlico recurrente (hipoglucemia) en fases
muy precoces haproducido |esionescircunscritasen los|ébul os occipitales
sinrepercusiénclinicani deneuroimagenenotraséreascerebrales. El estudio
cognitivo sistemético, asi como las nuevas técnicas de neurcimagen y en
concretolosestudiosfuncionales, permitenrealizar el diagndstico dedéficit
gue a menudo pasan desapercibidos. En un futuro, nos aportaran nuevos
conocimientos.

073.AFASIA FLUENTE: REVISION DE SIETE OBSERVACIONES

C.BOIX, A. SANS, R. COLOME, A. LOPEZ-SALA, J. CONILL, A. VERNET,
J. CAMPISTOL

Servicio de Neurologia. Unitat Integrada Hospital Clinic-Hospital Sant Joan de Déu.
Barcelona.

Introduccion. En ladltimadécada, diversos estudios han demostrado que
|as afasias en nifios de més de 5 afios tienen unasemiol ogiasimilar aladel
adulto, con secuelas frecuentes. Se presentan siete observaciones clinicas
deafasiaadquiridadedistintaetiologia. Se analizasu semiologiaasi como
lacorrelacion con | as pruebas de neuroi magen. Paci entesy métodos. Grupo
de 7 pacientes, 5 de sexo femenino y 2 de sexo masculino, edades
comprendidasentrelos 7y 17 afios. Laetiologiadel trastorno afésico fue:
TCE en 3 pacientes, patologia tumoral en 3 y AVC en 1. Bateria de
exploracién neuropsicolégica: WISC-R, K-BIT, CAVLT-2, valoracién
lenguaje esponténeo, | ectoescritura, Token Test, Peabody, test de vocabu-
lario de Boston, repeticion, fluencia verbal, copia y memoria figura
complejade Rey, praxis, gnosiasdigitalesy calculo. Se practico RM en 6
pacientesy en 1 TC.Resultados El trastornoafésicoseclasificocomoafasia
transcortical sensitivaenuno, afasiaanémicaencincoy afasiadeWernicke
en un paciente. En las pruebas de neurcimagen por RM y TC se observo,
entodosloscasos, localizacion delalesion anivel temporal izquierdo, con
extension al 16bulo parietal en los pacientes con afasia de Wernicke y
Transcortical sensitiva. Laevolucion hasido favorableentodosellospero
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persisten alteraciones en forma de anomia y afectacion mas grave en la
observacién con af asiade Wernicke. Conclusiones. Contrariamenteal oque
seafirmabatradicional mentede quelasafasiasinfantileseran mayoritaria-
mente de tipo no fluente, la literatura reciente y la préactica clinica, han
demostrado quelasemiologiadelaafasiaenlapoblacioninfantil essimilar
aladelosdistintossindromes afési cosdescritosen el adulto. El prondstico
de los trastornos afasicos en el nifio no es tan favorable como se habia
pensado. A menudotrastornosespeci almentedeti poanémico pueden pasar
desapercibidos sin un estudio en profundidad y tener, en cambio, reper-
cusiones en el rendimiento escolar. Destacamos el valor del estudio
neuropsicol 6gi co evolutivo en estos nifios paraun mejor conocimiento y
comprension de esta patologia, asi como para desarrollar precozmente
estrategias de reeducacion

03. TRASTORNOS MOTORES
Moderadores: Dres. Jests Eirisy Julian Vaquerizo

O13.ESPECTRO DE ALTERACIONESMOTORASASOCIADASA
LA LEUCOMALACIA PERIVENTRICULAR

I. PITARCH-CASTELLANO, P. SMEYERS, F. MENOR-SERRANO, P. BAR-
BERO-AGUIRRE, F. MULAS
Servicio de Neuropediatria. Hospital Infantil La Fe, Valencia

En las Ultimas décadas hemos asi stido aun descenso de latasade natalidad
con un aumento proporcional de partos pretérmino. Ademas|os avances
meédicosy técnicos contribuyen a aumento de la supervivenciay acifras
menores de peso y edad gestacional como limite de viabilidad. Todo ello
implica que progresivamente nos enfrentemos cada vez més a lesiones
propias del prematuro como laLPV, lesién cerebral causa més frecuente
de PCI enlos pretérmino. Objetivo. Correl acionar |assecuelasmotorascon
laslesionesdeL PV encontradasenlaneuroimageny establecer el espectro
de alteraciones motoras asociadas a esta lesion. Pacientes y métodos. 100
paci entesdiagnosticadospor RM cerebral deL PV, deedadescomprendidas
entre 2-12 afios, seguidosen laconsultade Neuropediatriadel Hospital La
Fe. Seutiliz6 laclasificacion deHagberg paralaval oracion delas secuelas
motoras. cuadriplegjia, hemiplejiay diplejia espastica. Clasificacion de la
gravedad de las|esiones por RM: leves, moderadasy graves. Resultados.
Delos 100 casosrevisados afectos de L PV, cursaron con secuelas motoras
el 69,4%, mientras que en el 30,6% se hallaron alteraciones leves o
normalidad motriz. Laafectaci on encontradacon mayor frecuenciafuela
diplejiaespéstica, seguidadelahemiplejiay cuadriplejia. Lagravedad de
laslesionesfue con mésfrecuenciade grado moderado, seguidadel grado
severo y por ultimo del grado leve. Se establecié una buena correlacién
clinicamotora-radiologiaen lamayoriadelos casos, correspondiendo |os
gradoslevesalamayor partedelosnifiosasintoméaticoso con secuel asleves,
aunque se encontraron también algunos casos moderados y severos sin
secuelas motoras. Conclusiones. 1) La LPV no siempre se asocia a
alteraciones motoras. 2) El estado de mielinizacion por RM tiene valor
predictivo sobre el neurodesarrollo posterior. 3) Existe unabuenacorre-
lacién clinicamotora-radiol ogia, aunque el hallazgo de casos con lesiones
moderadas o graves y minimas secuelas motoras sugiere laintervencion
de factores neurofisiol 6gicos de plasticidad cerebral.

014. SECUELASNEUROL OGICASA LOSDOSANOSDE VIDAEN
NINOSQUE PRECISARON INGRESO EN LA UNIDAD DE CUIDA-
DOSINTENSIVOSNEONATALES (UCIN)

C. ROBLES-VIZCAINO, M.T. SALVATIERRA-CUENCA, E. OCETE-HITA,
A. BENITEZ-FELIPONI, C. LAINEZ, F. CRUZ, A. PEINADO, A. RUIZ-EX-
TREMERA

Departamento de Pediatria, Hospital Universitario S Cecilio. Granada

La incidencia de lesién neurolégica y pardlisis cerebral infantil (PCI)
permanece establ e, aungque estamos asi stiendo aun cambi o epidemiol 6gi-
co. Objetivo. Conocer el desarrollo neurosensorial alos dos afios de vida
de una cohorte de recién nacidos (RN) que precisaron ingreso en UCIN.
Pacientesy métodos. Seincluyeron412 RN quecumplieron al menostres
visitasdeformaregladadurantedosarfios. Seexploraron neurol 6gicamente
(valorando cinco grados: 1, 2 normal, 3 moderado, 4 grave, 5 profundo)
y €l coeficiente de desarrollo mediante el test de Brunet-Lezine (se
considerd patoldgico< 85, corregido segin edad gestacional en los
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prematuros), de ellos 275 fueron prematuros (106 con un peso inferior a
1.501 g) y €l resto nacidos a término. Resultados. 43/412 (10,5%) nifios
a los dos afios presentaron alteraciones neuroldgicas (grado 3-4-5). La
patol ogianeurol 6gicapor gruposde peso a nacimiento fue: 2/15 (13,3%)

enlosmenoresde 1.001 g, 15/74 (20%) entre 1.001-1.500 g, 7/71 (10%)

entre 1.501-2.000 g, 4/76 (5,3%) entre 2.000-2.500 g y 15/177 (8,5%)

con un peso superior a 2.500 g en los menores de 1.500 g laincidencia
global fuede19,1% (ICdel 95%entre11,8; 29,1%). 32 pacientestuvieron
unaevaluacién neurol 6gicagrado 3y lamediadel test Brunet-Lezinefue
de77+17 (entre 55y 104), 9 pacientesgrado 4 (Brunet-Lezine de 67+19,

entre 40-91), 2 pacientes fueron considerados grado 5, solamente 11
(2,7%) delos nifiosfueron considerados con secuel asgraves (grado 4-5):

1(6,5%) enlosmenoresde 1.000 g, 3 (4%) entre 1.001-1.500 g, 1 (1,4%)

entre 1.501-2.000 g, 2 (2,7%) entre 2.001-2.500 g y 4 (2,3%) en los
mayoresde2.500glaprevalenciade PCI por gruposdepeso al nacimiento

fue de 13/89 (14,6%) en los nifios nacidos con menos de 1,500 g, 6/147
(4%) entre 1.500-2.500 g y 9/177 (5%) fueron mayores de 2.500 g.

Conclusiones. lamayoriadelos RN encamados en UCIN en ladécadade
los noventa tienen un desarrollo normal. Deberian ser vigilados en los
primeros afios de vida los menores de 1.500 g y todos |os que presenten
alglin riesgo neurosensorial.

015. PARALISIS CEREBRAL EN EL RECIEN NACIDO DE MUY
BAJO PESO: IMPORTANCIA DE LA FIEBRE MATERNA DU-
RANTE EL PARTO

J. DE LA CRUZ BERTOLO 2 C.R. PALLAS P, R. SIMON ¢, A. GARCIA-
BURGUILLOd, M.L. PERALTA € R. RODRIGUEZ ©

2 Unidad de Epidemiologia Clinica. ® Servicio de Neonatologia. © Servicio de
Neurologia. ¢ Departamento de Obstetricia y Ginecologia. © Departamento de
Pediatria. Hospital Doce de Octubre. Madrid

Fundamentos. Entre un tercio y cercade lamitad de los casos de pardlisis
cerebral ocurrenennifiosprematuros. Lainfeccidnmaternaseharel acionado
con el nacimiento prematuroy lapardlisiscerebral. Seconsideralahipotesis
dequee riesgodepardlisiscerebral podriaser mayor s ocurrefiebrematerna
cercadel parto. Objetivo. Comparar lafrecuenciade pardlisis cerebral alos
dos afios de edad corregida en recién nacidos de muy bajo peso (peso de
nacimiento inferior a 1.500 g) con y sin fiebre materna durante el parto.
Pacientes y métodos. Estudio etiologico. Un total de 518 recién nacidos de
muy bajo peso fueron elegibles para este estudio. L os nifios nacieron en el
Hospital Doce de Octubre entre enero de 1991 y diciembre de 1997.
Fallecieron 121 (23%) antesdel osdosafiosdeedad corregiday nosedispuso
deinformacién sobrelatemperaturadel parto en 24 (5%) delasmadres. Un
total de 354 nifiosy sus 325 madres constituyeron lamuestrade estudio. Un
asistente entrenado y que desconocia cual erael objetivo del estudio revisd
las historias del parto de las madres. Lafiebre maternase definié como una
temperatura 3 38 °C. Se consider6 variable resultado para este estudio la
presenciadepardlisiscerebral alosdosafiosdeedad corregida. Resultados.
Laedad gestacional y el peso delos 354 nifios con informacion disponible
delaecografiacerebral y datos maternos, fue de 30 semanasy 1.200g. Se
diagnosticaron depardlisiscerebral 40 nifios (11%). En 28 (8%), lapardisis
cerebral seconsiderd discapacitante. Las madres de 18 nifios (5%) tuvieron
fiebrepreintraparto. Cinco (28%) delosnifioshacidosde madresconfiebre
en el partoy 35 (10%) delos nifios nacidos de madres sin fiebreintraparto
sediagnosticarondepardlisiscerebral, riesgorelativo2,7(1,1-6,2).Conclu-
sones En este estudio, en nifios con peso de nacimiento menor de 1.500 g,
lafiebre materna® 38 °C en el parto, como indicador deinfeccion materna,
Se asoci6 con un incremento de riesgo de pardlisis cerebral alos dos afios.

016. LA TOXINA BOTULINICA EN LA PREVENCION DE LA
LUXACION DE CADERAS POR PARALISIS CEREBRAL INFAN-
TIL. TRATAMIENTO DE 65 PACIENTES

S.I. PASCUAL-PASCUAL, I. PASCUAL-CASTROVIEJO

Servicio de Neurologia Pediétrica. Hospital Infantil La Paz. Madrid.
Introduccién. Enlapardlisis cerebral infantil (PCl) tetraplgjicay diplgica
laespasticidad delos miscul os flexoresy adductores de caderas frecuen-
temente ocasionan displasia y tendencia a la luxacion progresiva de la
cadera. Objetivo. Estudiar |a eficacia de la toxina botulinica (TB) en la
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prevencion de laluxacion de las caderas de la PCI. Pacientes y métodos.

Se revisan todos los casos de PCI tratados por espasticidad de cintura
pelviana con TB. Se analiza la evolucion clinicay radiolégica previay
posterior al tratamiento en los miscul os adductores, psoasiliaco e isquio-
tibiales. Seguimiento postratamiento entre 1 y 4 afios. Resultados. 65 de
295nifiosconPCl tratadoscon TB (22%) sufrieron alteracionesdecaderas,

conuntotal de122 caderastratadas. Laevolucion previaal tratamientofue
detendenciaprogresivaalamigracién externadelacabezafemoral (10%
demigracion mediaalaedad de 1 afio; 21% alos2 afios; 26% alos 3 afios;

31% alos 4 afios). 19/122 caderas estaban luxadas y otras 27/122 tenian
30%-49% demigracion externafemoral. Trasel tratamiento laprogresion
remiti6 (nohubodiferenciaentreel estadoprey postratamientoenel andlisis
grupal) loqueindicaun beneficiomuy importante. Laposiciondelacabeza
femoral mejord en 10%, empeord en 8% y se estabilizo en el resto. S6lo
unacaderaseluxétrasel tratamiento. Lafuncién motoramejoré todoslos
casos con caderas no luxadas. Conclusiones. Es preciso estudiar €l estado
delascaderasdelasPCI diplégjicasy tetrapléjicasantesdelos 3 afios. LaTB
evitalaprogresion delaalteracionyaquepermitetratar todoslosmuscul os
espésticos implicados.

017. DISTONIA TRANSITORIA IDIOPATICA DE LA INFANCIA

JM. PRATSVINAS, A. GARCIA-RIBES, M.J. MARTINEZ-GONZALEZ, C.
RUIZ-ESPINOZA
Unidad de Neuropediatria. Unidad de Alergia Infantil. Hospital de Cruces.
Barakaldo, Bizkaia

Introduccion. Ladistoniatransitoriaidiopaticade lainfancia (DTI) esuna
entidad poco frecuente. Aparece después de los 5 meses de viday consiste
en una distonia segmentaria que suele estar limitada a una extremidad
superior, aunquetambién puede af ectar al tronco, ambas extremidadeso un
hemicuerpo. Se pone de manifiesto en reposo o a adoptar ciertas posturas,

peroenocasi onessemantienedeformapermanente. Tipicamentedesaparece
al realizar movimientosvoluntariosconlaextremidad afectay suel eatenuarse
durante el suefio. Finaliza espontaneamente arededor del afio de vidasin

degjar secuelas. Caso clinico. Lactante sin antecedentesdeinterésquealos7

meses de vida comienza con episodios de distonia del brazo y pierna
izquierdos. A parecefundamental menteen posicién dectbito supinoy cede
en el momento en & que realiza un movimiento voluntario o a sentarle.
Durante el suefio no se aprecia la distonia. La exploracion y el desarrollo
psicomotor son normales. Serealiz6 EEG y RNM sin hallazgos. Se adjunta
videorealizado por el padredondesepuedeobservar el fendmenodistonico
y sus caracteristicas. Conclusiones. Esclaveen el diagnésticodelaDTI que
ladistoniadesaparezcacon losmovimientosvoluntarios. Cuandolaclinica
es caracteristica no son necesarias pruebas complementarias. No requiere
tratamiento, evoluciona espontaneamente a laremision.

018. ENFERMEDAD DE HALLERVORDEN-SPATZ: FORMA IN-
FANTIL PRECOZ RAPIDAMENTE PROGRESIVA CON EXCE-
LENTE RESPUESTA AL TRATAMIENTO CON DOPA Y TRIHE-
XIFENIDILO

M.A. MARTINEZ-GRANERO, A. GARCIA-PEREZ, F. ECHAVARRI, M. ES-
PINO, M. BUENO, B. BONET
Servicio de Pediatria. F.H. Alcorcén. Madrid

Introduccion. Laenfermedad de Hallervorden-Spatz (EHS) esunainfre-
cuente patologia autosdémica recesiva, caracterizada por sintomatologia
extrapiramidal y con frecuenciaasociadaasignos piramidalesy deterioro
cognitivo. Laformarépidamenteprogresivasecaracterizapor inicioantes
delos 10 afios y evolucién répidaque incapacitaal paciente en menosde
unafo. Presentamosun caso muy avanzadoy con unainusual mejoriacon
el tratamiento con dopay trihexifenidilo. Caso clinico. Nifia de 8 afios,
primera hija de padres consanguineos. Dos primos con encefalopatia
progresiva. A los 7 afios comienzacon distoniade M SD que en meses se
generalizahastaimpedir realizar movimientosvoluntarios, articular pala-
brasy dificultar laalimentacion. EF: mal nutricién extrema, tumoracionen
brazo y tumefaccion de hombro derechos. Distonia generalizada con
opistétonos, movimientos continuos coreoatetdsicos de extremidades y
participacién orolingual. FO: retinopatia pigmentosa. Expl. compl: acan-
tocitos en sangre. Estudio de ceruloplasmina, cobre, &cidos orgéanicos,
genéticadeHuntington normal es. Rx hombro: luxaci én crénica. Ecografia
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MSD: hematoma calcificado. TC craneal: atrofia cortical leve con hiper-

densidad de globos pélidos. RM: hipointensidad en T, de sustancianegra
y globos palidos con hiperintensidad central. El tratamiento con dopay
trihexifenidilo produce una rapida mejoria; a los dos meses camina con
apoyo, conversay se alimenta sin ayuda. Cuatro meses después sigue
mejorando. Discusion. Es una infrecuente patologia neurodegenerativa
autosomica recesiva con depositos de hierro en nicleos de la base en
estudioshistol 6gicos. Son criteriosdiagndsticosobligados: inicioenlasdos
primeras décadas de lavida, afectacion extrapiramidal, progresién delos
sintomasy hallazgoscaracteristicosenlaRM. Comoennuestro caso, sehan
descrito pacientesque asocian ademésacantocitosis, retinopatia, discinesia
orofacial con/sin hipoprebetalipoproteinemia (sindrome HARP). Los
hallazgosen RM consisten en hi poi ntensi dad con zonacentral hiperintensa
en globos palidos en T, (imagen en ‘ojo detigre’). No existe tratamiento

especificoy el tratamiento sintomético es, en general, poco satisfactorio,

especialmente en la variante precoz de progresion rapida. Conclusiones.

En nuestro caso de forma precoz rapidamente progresiva de EHS, la
alteracion del movimiento eratan grave que le ocasiond unaluxacion de
hombro irrecuperable y maltiples hematomas muscul ares. El tratamiento

combinado con dopay trihexifenidilo haresultado muy eficaz, apesar del

avanzado deterioro del paciente. El tiempo de seguimiento es alin muy
corto para valorar efecto a medio plazo.

04. TRASTORNOS MOTORES Y MALFORMATIVOS
Moderadores: Dres. M. Luisa Pochy BeatrizMartinezMenéndez

019. FACTORES QUE INFLUYEN EN LA REMISION DEL SiN-
DROME DE TOURETTE

A. GARCIA-RIBES, I. MARTI-CARRERA, J.C. MARTIN, M.J. MARTINEZ-
GONZALEZ, C. GARAIZAR, JM. PRATSVINAS
Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces, Barakaldo, Bizkaia

Objetivo. Analizar factores que puedan predecir la remision inicial del
sindrome de Tourette (ST). Pacientes y métodos. Estudio de todos los
pacientes con ST, segun criterios DSM-IV, atendidos en la consulta de
neuropediatriaen los 5 Ultimos afios. Lavariable deinterésfuelaremision
delosticsdurantea menos3 meseseval uado enlasegundavisita. Estudiamos
surelaci6n con parametrosdemogréficos, clinicosy terapéuticos. Utilizamos
pruebas no paramétricas cuando la distribucién no fue normal y célculos
basados en lat de Student en caso contrario. Resultados. 53 pacientes, con
edad inicio delostics: 6,9+2,2 afios, edad 22 visita: 9,6+2,06 afios, tiempo
deevolucién: 2afios(media),interval o: 1-9,4.Varones: 83%. Comorbilidad:
51%(34% TADH, 17%TOC). Otrasenfermedades: 26% (11% cefaleas, 15%
asma). El 24% con mal rendimiento escolar; antecedentesfamiliaresdetics,
TOC0TADH: 49%. Seinici6tratamiento despuésdelal@visitaa 43%. Los
tics habian remitido en la 22 consulta en €l 41,5%. Los que no remitieron
fueron losdeinicio méstemprano (p= 0,085), mayor tiempo de evolucion
(p< 0,05) y aquellos con mal rendimiento escolar (p= 0,024). El mal
rendimientoescol ar estabaasociadoa TADH (p=0,019)yal TOC(p=0,092),
sinqueningunodeellosinfluyesedirectamentesobrelaremisiondelostics.
Discusién. El mal rendimiento escolar puedereflejar unmenor Cl ounnivel
psicosocial desfavorable. Este Gltimo ha sido descrito como factor de mal
prondstico en el ST. Un mayor tiempo de evolucion indica una demora
diagnostica y favorece la aleatoriedad de la remision. Conclusiones. Es
importanteaveriguar losfactorespsicosocia esqueacompafianal ST porque
influyen en su prondstico.

020. MALFORMACION DE ARNOLD CHIARI TIPO I| CON DIS-
FUNCION PAROXIiSTICA DE TRONCO. A PROPOSITO DE UN
CASO

R. CABRERIZO DE DIAGO, E. LEON, E. CASTEJON, P. BETRIAN, M.
MARTINEZ, J. LOPEZ-PISON
Seccién de UCIP y Neuropediatria. Hospital Miguel Servet. Zaragoza

Introduccion. LamalformaciondeArnold Chiari tipoll eslaprincipal causa
de muerte en nifios con mielomeningocel e, habitual mente por disfuncién
respiratoria, y desgraciadamentenotieneuntratamiento eficaz. Esfrecuen-
telaclinica episddica con signos de disfuncion de tronco. Casosclinicos.
Nifio afecto de mielomeningocele lumbosacro, anomalia de Chiari 11 y
derivacién ventricul operitoneal que permanecié en UCIP desde el mesy
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medio de vida por episodios de apnea y cianosis, con insuficiencia
respiratoriaprogresivay trastornosdeladeglucion, precisando ventilacion

asistida, traqueotomiay alimentacién por sondanasogastrica. A [os8 meses
presento crisis de alteracion de conciencia e hipertonia generalizada, sin

evidenciadeencefa opatiaentrelascrisis. A los9mesespresenténuevascrisis
y unaencefal opatiaprogresivadurante20 horashastasu muerte. Secomenta
también nuestraexperienciade 11 afios con otros 4 casos de malformacion

de Chiari tipo 'y clinicaepisodicadedisfuncién detronco. L os 3 casosque
habian precisadoventilaci6nasistida, incluidosel casoactual y unoquehabia
sufrido descompresién quirdrgica, fallecieron. Discusion. Tenemos muy

malaexperienciaconloscasosgravesdemal formaciéndeArnold Chiari tipo
Il con clinica paroxistica. Las crisis y su gravedad son imprevisibles e
inevitables. Ni la descompresion quirdrgica ni los cuidados intensivos
pudieronevitar lasmuertes. Ta vez hayaunainterpretacionmaspositivapara
los casos menos graves, pues |os 2 casos gque no precisaron ventilacion

mecanica evolucionan favorablemente hasta el momento.

021. DISPLASIA CORTICAL PROGRESIVA Y EPILEPSIA:
MODELOSCLINICO Y EXPERIMENTAL

M. MARIN-PADILLA 2 S.N. ROPER"
2 Neuroscience Research, Mayo Clinic. Rochester, MN. ® Dept. Neurological Surgery,
University of Florida. Gainesville, FL, USA

Introduccion. Undafio enlacortezacerebral durantesudesarrolloorigina
lesiones inmediatas y tardias. Lesiones inmediatas reflejan el dafio
original con lamuerte de algunas neuronasy destruccion defibras. Las
lesiones tardias reflejan lareorganizacion cortical progresivay alterada
(displasica) de las neuronas y fibras que sobrevivieron y que alin se
desarrollan estructural y funcionalmente. L as|esionestardias son proce-
sos evolutivos que progresivamente modifican la organizacion de la
cortezadafiada. Lareorganizacion progresivay alteradade unacorteza
dafiada comienza despuésdelalesion y duratodalavidadel individuo.
El estudio anatomopatol 6gi co de unacortezadisplasicasoloreflejaraun
estadio de este proceso evolutivo. Las secuelas neuroldgicas, como
pardlisis cerebral, epilepsia y retraso mental, tardan afios en producir
sintomatol ogia clinica. Proponemos que la patogénesis de estas secuel as
neurol 6gi cas estan mas rel acionadas con lareorganizacion progresivay
displasicadelacorteza dafada que con el dafio original. Entender estas
alteraciones displasicas progresivas es de crucial importancia paracom-
prender la evolucion patolégica de la epilepsia y de otras secuelas
neuroldgicas. Casos clinicos. Presentamos eemplos de la displasia
cortical progresiva en nifios que sobrevivieron varios afios (7 y 9) un
episodiotemprano dezarandeoy que, mastarde, desarrollaron epilepsia.
También presentamos la displasia cortical progresiva, con actividad
electrofisiol 6gicaelevada, enratas, de 6 semanasdeedad, querecibieron
unadosis (225 cGy deg-radiacion) alos17 diasdesu embarazo. Seanaliza
eilustralaneuropatol ogiaevol utivade estas displasias cortical esprogre-
sivasy sediscutesu posi bl e participacion enlapatogénesisdelaepilepsia.
Subvencionado: NIH grant NS-22897, USA. NIH grant NS- 35651.

022. COREA FAMILIAR BENIGNA: A PROPOSITO DE UN CASO

M.E. YOLDI-PETRI, M.C. GONI-ORAYEN, M. PALACIOS-HORCAJADA, E.
AZNAL-SAINZ, M. GONZALEZ-VILLAR, S. BERRADE
Neuropediatria. Servicio de Pediatria. Hospital Virgen del Camino. Pamplona

Introduccién. Lacoreafamiliar benignaesunaenfermedad pocofrecuen-
te. Los sintomas debutan precozmente, en los primeros afios de vida.

Aparecen movimientos coreicos delos miembros, €l tronco, €l cuelloy la
cara. El curso no es progresivo y |os movimientos desaparecen durante el

suefio. No se produce deterioro intelectua y la herencia se transmite de
modo autosémico dominante. Caso clinico. Presentamosun nifiode5 afios
controlado en nuestra consulta desde el nacimiento. Corresponde a un
primer embarazo de madre soltera, no controlado. Parto a término,

eutécico. Periodo neonatal normal. El desarrollo psicomotor precoz es
normal, el inicio delamarchase producealos 18 mesesy hacialos2 afios
evidenciamos movimientos anormales que afectan sobre todo a brazo y
pierna derechos. La afectacion no es progresiva. En los antecedentes
familiaresdestacaquelamadre sufre un problemacoreico no progresivo,

deinicio enlos primeros afios devida. Laabuelamaternay unahermana
delamadre presentan el mismo cuadro clinico. Se hadescartado mediante
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estudiogenético unaenfermedad deHuntington. L osestudiosmetabdlicos,
neurofisioldgicosy de neuroimagen son normales. Conclusion. El diag-
nostico se basa en el carécter familiar con una transmisién autosémica
dominante, el cuadro clinico compatibley lanegatividad de las explora-
ciones neuroldgicasy biolégicas.

O23. TEMBLORLINGUAL COMOMANIFESTACI ONDEISQUEMIA
TALAMICA BILATERAL

R. JUNTAS-MORALES, V. GONZALEZ-MARTINEZ, T. MORENO-RAMOS,
M. PENAS-PRADO, A. CAMACHO-SALAS

Seccion de Neuropediatria. Servicio de Neurologia. Hospital Doce de Octubre.
Madrid

I ntroducci6n. Presentamosaunapaci entequesufrio unaisquemiatal amica
bilateral, consecuencia de una trombosis de senos. En la exploracion, se
encuentra un temblor lingual, hallazgo no descrito previamente. Caso
clinico. Paciente de 3 afios de edad, sin antecedentes personalesde interés
gue, enel senodeun procesoinfecciosodeviasrespiratoriasaltas, presenta
un cuadro agudo de cefaleaintensay vomitos, sin otro tipo declinica. En
la exploracion fisica inicial, la paciente estaba consciente, aunque con
tendencia ala somnolenciay bradipsiquica, sin ningun tipo de focalidad
neuroldgica. Ante una paciente con posible sindrome de hipertension
intracraneal, serealizanlassiguientespruebascomplementarias: Analiticas
incluyendo coagulacion: normales, CT craneal: hemorragiaintraventricu-
lar en VL derecho y zona hipodensa en tdlamo D. RM craneal urgente:
trombosis delos 2/3 anteriores del seno longitudinal superior, seno recto
y venascerebral esinternas, asi como &reassugerentesdeisquemiatal dmica
bilateral. Conel diagnosticodetrombosisdevenascerebral essuperficiales
y profundas, seiniciatratamiento conheparinal V. Lapacienteevoluciono
bien, recuperando el nivel de conciencia, pero se advierten en la EF
movimientos ritmicos involuntarios de la lengua sugerentes de temblor
lingual, quefuedesapareciendo endiassucesivos. Posteriormente, serecibe
estudio de hipercoagulabilidad, en que presenta un déficit de proteina S.
Conclusion. Las lesiones talamicas pueden producir distintos tipos de
trastornosdel movimiento: corea, distonias, temblor en miembros. Presen-
tamos a esta paciente con unos movimientos ritmicos de la lengua que
podrian corresponder a un temblor lingual, en probable relacion con
isquemia tal&mica, hecho no descrito previamente.

068. LA TOXINA BOTULINICA EN EL TRATAMIENTO DE LA
PARALISIS CEREBRAL. EFECTOS ADVERSOS

P. POO 2 JA. LOPEZ-CASAS 2 L. TERRICABRAS P, M. ARELLANO-
PEDROLA P

2 Servel de Neuropediatria. ® Servei de Cirurgia Ortopédica. Unitat Integrada
Hospital Clinic-Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

Latoxinabotulinicatipo A (TBA) esunaneurotoxinaproducidapor una
bacteria anaerdbica, Clostridium botulinum. Desdeladécadadelos90 se
utiliza con éxito en el tratamiento de la espasticidad. La TBA ejerce sus
efectos sobre la union neuromuscular, provocando, segin la dosis
inyectada, unaparesiao unapardlisis. Laaccion farmacol 6gicaesperada
esladebilidad muscular, generalmente poco relevantey sin repercusion
negativa en la funcién. La debilidad exagerada es el efecto secundario

maésfrecuente. Otrosefectosnegativosreferidosen|laliteraturasondolor,

incontinenciaurinaria, estrefiimiento, fatigageneralizada, ciertal etargia,

fiebre, cuadro pseudogripal . Esexcepcional lareaccion al érgicacutanea.

Existelaposibilidad de complicacioneslocal es como pequefios hemato-
mas, hemorragias, infeccion o inflamacion. Botulim-like syndromeseha
descrito en 5 pacientes adultos y ninguna reaccién de tipo anafilactico.

Experienciadenuestro ServiciodeNeurologia: 224 pacientesinfiltrados
(210 espésticos), con TBA Botox o Dysport. 20 pesentaron efectos
adversos(9,5%). A destacar un paciente que presentd dolor y disfuncion
vesical moderados, con unaduracion delasintomatol ogiade dos meses.

Un paciente present6 un cuadro de astenia leve de unas 3 semanas de
duracién. Dos presentaron dolor de poca intensidad en la extremidad
infiltrada en los dias siguientes. Once presentaron debilidad leve y
transitoria, dospacientespresentaron alteracién delasensibilidad propio-
céptica, y dos, sensacion de hormigueo. Dos presentaron fiebre coinci-
diendo conun cuadro pseudogripal . Enresumen, losefectossecundarios
fueron levesy transitorios en todos |os casos.
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069. DISTROFIA MUSCULAR DE EMERY-DREIFUSS AUTOSO-
MICA DOMINANTE: CONSIDERACIONES DIAGNOSTICAS

M. ARELLANOZ?, C. ITURRIAGA 2 J. COLOMER?, G. BONNEP

2 Servel de Neurologia. Unitat Integrada Hospital Clinic-Hospital Sant Joan de Déu.
Barcelona. ® INSERM U 523 Ingtitut de Myologie, G.H. Pitié-Salpériére. Paris,
Francia

Introduccion. Ladistrofiamuscular de Emery-Dreifuss (DMED) esuna
enfermedad caracterizadapor debilidad y atrofiade distribucion hume-
roperoneal, contracturas tempranas en codos, aquileosy rigidez espinal

junto con alteraciones de la conduccion cardiaca. La enfermedad fue
descrita por primera vez como una distrofia ligada al Xg28 pero
recientemente se han descrito formasautosdmi casdominantesy recesivas
causadapor mutacionesen el gen LMNA (1g11-g23).Caso clinico. Nifia
con desarrollo psicomotor normal hasta los 11 afios en que se objetiva
dificultad parasubir escal eras. Antecedentesfamiliares: fallecimiento por
muerte slbita de madre y abuela materna. En la exploracion clinica
destacaba hiporreflexia, hiperlordosis, limitacion delaflexion cervical,
debilidad proximal con Gowers positivo y contracturas en adductores,

isquiotibialesy aquileos. Creatinquinasas: 2.090 UI/L. Biopsiamuscular:

patron distréfico coninmunohistoquimicanormal paraladistrofinaya-
sarcoglicano. El diagndstico en esos momentosfuededistrofiamuscular
de cinturas no filiada. A los 13 afios se instaura un sindrome de espina
rigida(RSS) y contracturascadavez masgraves, requiriendo elongacion
aquilea derecha. A los 16 afios se realizé inmunoblot para distrofinas,

sarcoglicanos, merosina, caveolin, emerina, cal painay disferlina, siendo
normales. Dados | os sintomas de RSS junto con ladebilidad muscular y

el antecedente materno de muerte stibitase sospech6 |aformadominante
deDMED, quefueconfirmadagenéticamenteal identificarselamutacion
R541H en el exon 10 del gen LMNA. Actualmente presenta una
miocardiopatiaincipiente, debilidad proximal y contracturasen flexion
decodosy rodillas, retraccion aquileay rigidez espinal grave, con pérdida
de deambul aci6n auténoma. Discusion. El cuadro clinico caracteristico
junto con la mutacion identificada en el gen LMNA confirma el

diagnosticode DMED-AD en nuestrapaciente. Sinembargo, el diagnés-

tico definitivo se establecio tras afios de seguimiento clinico y gracias a
la descripcion reciente de la forma dominante de esta distrofia. Es
importante pensar en dicha enfermedad por el alto indice de formas
esporadicas que existen y la frecuencia de casos aislados de afectacion
cardiaca que conducen ala muerte stbita.

O70. DANON DISEASE: UNA ENFERMEDAD TRAIDORA

J COLOMER?2, C. ITURRIAGA 2 |. NISHINO (B,C), S. KAZUMA b, C.
NAVARRO!

2 Unitat de Patologia Neuromuscular. Servei de Neurologia. Unitat Integrada
Hospital Clinic-Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona. ° Department of
Ultrastructural Research. °Department of Neuromuscular Research. National
Institute of Neuroscience. National Center of Neurology and Psychiatry. Tokio,
Japén. @ Departamento de Patologia y Neuropatologia. Hospital Meixoero. Vigo,
Pontevedra

Introduccion. Laenfermedad de Danon (ED) esclinicamentereconocida
por latriada: miocardiopatia, miopatia esqueléticay retardo mental. Es
heredada con un carécter dominante ligadaa cromosomaX y reciente-
mente se ha asociada a un déficit primario de lisosomal associated
membrana protein-2 (LAMP2). Su conocimiento es importante para
prevenir el sindrome de muerta sibita. Sin embargo varios factores
condicionan un diagndstico precoz: 1) El inicio de la enfermedad es
insidioso; 2) El retardo mental no siempreestapresente o puedeser dificil
de valorar en la infancia; 3) La miopatia esguelética puede pasar
clinicamente inadvertida o las vacuolas no ser detectadas. Pacientes y
métodos. Los pacientes presentados pertenecen a una familia de tres
generaciones siendo las manifestaciones clinicas heterogéneas. En dos
pacientes la miocardiopatia se presenté precozmente y clinicamente
asintomatica. Mientrasel fracaso escolar fue el motivo deconsultaen dos
delosnifios, laalteracion delas CK enlosvarones afectados, revel 6 una
af ectaci 6n esquel éticasubclinica. Hastalaactualidad sélo tresmadreshan
desarrollado cardiomiopatia. Unade ellas fue sometida a unatrasplante
cardiaco. Todos los pacientes presentaron una miopatia vacuolar y
ausenciadeproteina(LAMP-2). L osestudiosgenéticosconfirmaronuna
nueva mutacion nonsense, G138A en el gen (LAMP-2). Comentario. El
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conocimiento dela(ED) esimportante para prevenir un sindrome de la
muerte stibita, establecer consejo genético y clasificar las miopatias
vacuolares. El trasplante cardiaco constituye el tratamiento de eleccion.
Creemos que el calificativo de ‘ enfermedad traidora’ que acompafia el
titulo de esta comunicacion esta plenamente justificado.

05. TRASTORNOS NEUROCUTANEOS
Y METABOLICOS

Moderadores: Dras. M. Dolores Lluch yM. DoloresMora

024. RESONANCIA MAGNETICA ESPECTROSCOPICA (RME)
EN LOS TUMORES DE TRONCO CEREBRAL EN LA NEUROFI-
BROMATOSIS TIPO 1 (NF1): SU UTILIDAD DIAGNOSTICA Y
TERAPEUTICA

S. RAFIA 2 JM. GARCIA-SEGURA b, |. PASCUAL-CASTROVIEJO?
2 Servicio de Neurologia Pediatrica. Hospital Universitario La Paz. Madrid. ® Unidad
de Imagen. Sanatorio Ntra. Sra. del Rosario. Madrid

Objetivo. Estudiar lascaracteristicasclinicas, deimageny deRME enlos
pacientes con NF1 y tumor de tronco cerebral. Pacientes y métodos Se
estudiaron clinicamente 7 pacientes con NF1, con edades comprendidas
entrelos2y los 35 afios, enlos cual esun estudio previo de RM demostré
lapresenciade un tumor detronco cerebral con caracteristicasde glioma
de bajo grado. En todos los casos se realizd6 RME para determinar el

comportamiento bioquimico de estos tumores. Resultados. Sélo 2
pacientes se encontraban sintomaticos al momento del estudio: uno con
paresiadel VI par izquierdo, y otro con mano taldmica. Con excepcion
de este Ultimo caso, los hallazgos espectroscdpicos fueron compatibles
congliomadebajogradoy consistieronen: 1) Aumentodecolina: indica
proliferacion celular, ya que es un marcador del metabolismo de
membranas. Se observaentumoressolidoseinfiltrantes. 2) Aumento del

inositol: marcador glial. 3) Disminucién leve-moderada de creatina:

permite, relacionandolo con lacolina, determinar el grado de prolifera-

cion, siendo un marcador del metabolismo energético eindicador de la
celularidad. 4) Disminucion del N-acetil-aspartato: indica empobreci-

miento neuronal, y sugiereen estos pacientesgliomadelargaevolucion.

5) En 2 pacientes se encontré aumento del lactato, que estarelacionado
con el metabolismo anaerdbico. Sin embargo, el aumento eramuy leve
y no se acompafiaba de aumento de lipidos mdviles, indicadores de
agresividad tumoral. En ninguno de estos pacientes se tom6 medida
terapéuticaalguna. El paciente con mano tal &mica presentaba extension

del tumor detronco atalamo izquierdo, con cambiosquisticosenlaRM,

probablemente indicativos de necrosisen su interior. LaRME demostré
aumento marcado de la colina, con importante descenso de creatina,

inositol y N-acetil-aspartato, con presenciade lipidos mévilesy lactato,

lo que esindicativo de tumor agresivo con gran desdiferenciacién glial.

Este paciente fue sometido a biopsia quirargicay radioterapia. Conclu-

sién. LaRME constituye unaherramientatil paradeterminar, junto con

laRM, las caracteristicas de benignidad y malignidad de los tumores de
troncoenlaNF1, permitiendotomar unaactitud deobservaciony control

en los casos de cambios bioquimicos compatibles con benignidad, aun

en |os pacientes sintomaticos.

025.NEUROFIBROMATOSISTIPO 2POR MUTACIONDENOVO:
A PROPOS|TO DE UN CASO

A. NOGUERA-JULIAN 2, B. PEREZ-DUENAS 2 M. PONS , F.J. CAMBRAP,
A. PALOMEQUEP, C. FORTUNY, A. GARCIA-CAZORLA ¢, J. CAMPISTOL ¢
2 Unitat d'Hospitalitzaci6 Infantil. Servei de Pediatria. ® Unitat de Cures|Intensives
Pediatriques. Servei de Pediatria. Servei de Neuropediatria. Unitat Integrada
Hospital Clinic-Hospital Sant Joan de Déu. Universitat de Barcelona. Esplugues,
Barcelona

Introducci6n. Laneurofibromatosistipo 2 esunaenfermedad deherencia
autosdmica dominante que cursa con distintos tumores del sistema
nervioso central y escasas manifestaciones cutaneas. EIl mayor conoci-
mientodelahistorianatural y delagenéticadelaNF-2 enlosultimosafios
han constatado la posibilidad que debute clinicamente en la edad
pediétrica; el diagnéstico precoz de estos enfermos puede ser decisivo
para su pronostico final. Caso clinico. Nifiade 12 afios que consulta por
tumoracion cervical, otalgia y disfonia de un mes de evolucién. La
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exploracion revela signos de afectacion de pares cranealesy la RM es
demostrativade schwannomasbilateralesdel V111 par craneal. El estudio
de extension muestra af ectacion ocular, auditiva, troncoencefélicay de
lamédula cervical. La paciente fue éxitus alos 3 meses del ingreso. El
estudio genético demostrd una mutacion de novo en el gen dela NF-2
(cromosoma 22q12). Discusién. Laidentificacion de varias mutaciones
causantes de NF-2 ha permitido el diagnostico precoz de familiares de
enfermos; sin embargo, quedan todavia pacientes sin diagndstico gené-
tico. Ademas, las mutaciones de novo no son previsibles. El diagnéstico
delaNF-2 siguesiendo clinico. En los ltimos afios, se han definido dos
fenotipos de enfermedad: el leve y el moderado/grave, asociado a un
debut precoz y mutaciones de novo. También se ha constatado la alta
incidencia de cataratas y de otros tumores asociados, hasta ahora
desapercibidos: paraespinal es, cutdneosy meningiomas. El inicioclinico
en laedad pediétricaes masfrecuente delo esperado y muestrasintomas
distintos y sutiles.

026. NUESTRA EXPERIENCIA CON LA NEUROFIBROMATOSIS
TIPO I: ASPECTOS CLINICOS

M.C. BOLDOVA-AGUAR 3 M. CUADRADO-MARTIN?2, A. MUNOZ-
MELLADO 2 E. CASTEJON-PONCE 2, JL. PENA-SEGURAP, J.LOPEZ-PISON 2
2 Seccién de Neuropediatria. Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza. °
Servicio de Pediatria. Hospital General Universitario. Guadalajara.

Objetivos. Presentar nuestra experiencia en neurofibromatosis tipo 1
(NF1) sospechada o confirmada. Pacientes y métodos. Revision retros-
pectiva de los casos de NF1 y de manchas café con leche sugestivos de
NF1, incluidos en las bases de datos neuropediatricas del HU Miguel
Servet de Zaragoza (5.576 pacientes en 11 afiosy medio) y del HGU de
Guadalajara (1.648 pacientes en 9 afios). Resultados. Nuestra muestra
constade 65 pacientes (40 varonesy 25 mujeres), con edades compren-
didas en la primera visita entre 2 meses y 12 afios (media: 4,5 afios) y
tiempo medio de seguimiento de 2,3 afios. Hemos considerado los
siguientesgrupos: 42 pacientes (65%) cumplencriteriosdeNF-1; 4 casos
(6%) son probable NF-1 (no cumplen criterios pero presentan alteracio-
nestipicas); 2 casos(3%) son NF segmentarias; 12 casos(18%) sdlotienen
manchas; 5 casos (8%) tienen manchas y antecedentes familiares de
manchas. Los 42 casos de NF1 presentan |os siguientes criterios: 95%
manchas, 55% efélides, 45% familiar afecto de NF-1, 19% neurofibro-
mas, 19% glioma éptico 'y 17% nddulos de Lisch. En el total de los 65
casos se han asociado |os siguientes problemas: 10 escoliosis, 4 crisis
febriles, 4 epilepsias, 2 con pubertad precoz, 2 neurofibromas plexifor-
mes, 2 tumores hemisféricos cerebrales, 1 schwanoma maligno, 21
macrocefaliasy 14 trastornos del aprendizaje. Discusion. Se discute la
idoneidad del seguimiento de los pacientes que solo tienen las tipicas
manchascaféconleche, y delosafectosde NF1 susceptiblesde presentar
complicaciones muy diversas.

027.NUESTRA EXPERIENCIA CON LA NEUROFIBROMATOSIS
TIPO 1: EXAMENES COMPLEMENTARIOS

M. CUADRADO-MARTIN & A. MUNOZ-MELLADO &, M.C. BOLDOVA-
AGUAR 2, E. LEON-ANGOS 2, J.L. PENA-SEGURAP, J. LOPEZ-PISON 2

3 Seccion de Neuropediatria, Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza. °
Servicio de Pediatria, Hospital General Universitario. Guadalajara

Objetivo. Describir losresultados delos exdmenes complementariosde
los pacientes controlados por neurofibromatosis sospechada o confir-
mada. Pacientes y métodos. Revisién de pruebas complementarias
realizadas a 65 pacientes con manchas café con leche o neurofibroma-
tosis confirmada, incluidos en las bases de datos neuropediéatricas del

HU Miguel Servet de Zaragozay del HGU de Guadal gj ara. Resultados.

En los 42 pacientes con diagnostico de NF-1 se realizaron: 35 fondos
deojo: 8 casos patol 6gi cos, relacionados con glioma; 21 exdmenes con
|amparadehendidura: 7 nédulosde Lisch; 26 RM craneal: 20 alteradas
(17 hamartomas, 8 gliomas, 1 tumor hemisférico, 1 quistearacnoideo);

7 RM medular: 1 alterado por neurofibroma plexiforme retroperito-
neal; 18 TAC craneales: 9 alterados (4 gliomas, 1 tumor hemisférico,
1 higroma pericerebral y en 3 otras alteraciones inespecificas); 6
estudios genéticos: 1 alterado. En los 23 pacientes que no cumplen
criteriosdeNF-1serealizaron: 16 fondosdeojo: 1 alterado secundario
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a tumor hemisférico; 6 examenes con |ampara de hendidura: todas
normales; 5 RM craneal: 3 alteradas (2 con hamartomasy unacon tumor
hemisférico); 9 TAC craneales: 1 alterado por tumor hemisférico; 6
estudios genéticos: todos normales. Discusién. Destacamos larentabi-
lidad diagndsticadelaRM craneal, técnicaque no se aconsejarealizar
de manerasisteméatica. LaRM identificalos gliomas épticosy tumores
hemisféricos, y confrecuencial ostipicoshamartomas, quesin embargo
no son criterios diagnosticos. Hasta el momento sélo ha habido un
estudio genético positivo.

028. GLIOMA OPTICO EN LA NEUROFIBROMATOSISTIPO 1
(NF1): NUESTRA EXPERIENCIA CON OCHO CASOS

A. MUNOZ-MELLADO?, M.C. BOLDOVA-AGUAR & M. CUADRADO-MAR-
TiIN? C. CALVO-ESCRIBANO P, A. CARBONE-BANERES P, JL. PENA-
SEGURA®, J. LOPEZ-PISON @

2 Servicio de Neuropediatria. ° Servicio de Oncopediatria. H. Infantil Miguel
Servet. Zaragoza. © Servicio de Oncopediatria. H.U. Guadalajara. Guadalajara.

Objetivo. Describir los gliomas épticos en pacientes afectos de NF1.

Pacientesy métodos. Revision retrospectivadelos pacientes con glioma
de nervio optico entrelos nifios af ectos de NF1 incluidos en las bases de
datos neuropediétricasdel HU Miguel Servet de Zaragozay del HGU de
Guadal gjara. Resultados. De 42 casos de NF1, presentaron gliomas 8
pacientes (19%), 5 mujeresy 3 varones, con edad inferior a 10 afios en
6 casos. Antecedentesde: familiar afectodeNF1en 6 casos(75%); familiar
afecto de NF1y glioma: 2 familias (25%): 1 caso madre e hijoy 1 caso

de 2 hermanos. Motivos de diagndstico fueron: 3 casos asintomaticos (1
en el seguimiento en fondo de ojo y 2 casos por antecedentes familiares
de NF1y glioma); 5 casos sintométicos (2 proptosis, 1 déficit visual, 1
trastorno oculomotor y 1 pubertad precoz). La afectacion era: 2 (24%)

unilateral es, 3(38%) bilateral es, 3(38%) quiasmay unoolosdosnervios
Opticos. Se asociabaaotrostumores en 1 caso de glioblastomamultifor-
me, y ahamartomasintracraneal esen 7 casos. Seinstauro tratamiento en
3 casos. En 2 casos ha quedado amaurosis: en uno bilateral y en otro
unilateral. Discusion. Serefleja el alto porcentaje de gliomas asociados
aNF1. Noexisteunaintervencion que permitamejorar el prondéstico, por
lo queel tratamiento sigue siendo un temadiscutido. Se discute por tanto

lanecesidad de un estrecho seguimiento para establecer un diagnéstico
precoz.

029. SINDROME DE KINSBOURNE. ASPECTOS CLINICOS,
DIAGNOSTICOSY TERAPEUTICOS

F. HERNANDEZ-ALEM, J. PENA, O. VALBUENA, E. MEDRANO
Posgrado de Neurologia Pediatrica. Hospital Universitario de Maracaibo.
Maracaibo, Venezuela

Introduccién. Fue Kinsbourne en 1.962 quien define el cuadro clinico.
Esunaenfermedad de escasaincidencia, seiniciageneralmente antesde
los 3 afiosdeviday afectaanifios sin predominio de sexoy previamente
sanos. El comienzo puede ser deformaagudao subaguday secaracteriza
por opsoclonia: movimientos rapidos de globos oculares, simétricos y
asincronicos (ojos danzantes), polimiocloniasy ataxiacerebel osa, gene-
ralmente con otros signos acompariantes (irritabilidad, excitabilidad y
ansiedad). Hastael 44% delospacientescon SK presentan neuroblastoma
asociado. Caso clinico. Lactante mayor masculino de 23 meses de edad
gueiniciacuadroclinicoconirritabilidad marcaday pérdidadecapacidad
paralamarcha, acompafiado de movimientosocul aresrapi dossi métricos
y asincroénicos con flutter pal pebral, miocloniasfacialesy ataxiatroncu-
lar. Se realizaron estudios complementarios: hematologia, quimica,
citoquimico, gram y cultivo de liquido cefalorraquideo, Rx de torax,
ecograma abdominal, electroencefalograma y resonancia magnética
cerebral, todos dentro de limites normales. Se instal6 tratamiento con
esteroides(prednisona) con mejoriaclinicaalas2 semanasdetratamiento.
Discusion. El diagndstico de SK bésicamente clinico y en sus primeras
manifestaciones suele ser confundido con un sindrome cerebeloso. Es
importante el reconocimiento de este cuadro por su severidad y asocia-
cién con neuroblastoma que aunque puede no evidenciarse en un
principio, se presentaen un 60% delasocasionesapartir delossiguientes
6 meses luego de hecho el diagndstico. Nota. Se proyectara video
ilustrativo del caso.
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06. TRASTORNOS METABOLICOS

Moderadores: Dres. M. Teresa Garcia Slva y Luis Gonzalez
Gutiérrez-Solana

030. ACIDOS GRASOS DE CADENA MUY LARGA (AGCML) EN
PACIENTES CON SOSPECHA DE ENFERMEDAD NEUROME-
TABOLICA

F. CARRATALA, V. ESCARIO, V. ROCAMORA, E. CORTES, M. MOYA
Departamento de Pediatria. Hospital Universitario de San Juan de Alicante. San
Juan de Alicante.

Introduccién. Enlos protocol os de despistaje de | as enfermedades neuro-
metabdlicas se incluye obligatoriamente el estudio de los niveles de
AGCML; sin embargo, no existen valores de normalidad definidos en
cuanto a sus niveles en suero o botén celular, ni tampoco intervalo de
valores patol dgi cosintercambiabl es entre | aboratorios. Objetivo. Descrip-
cién de los valores de AGCML entre pacientes remitidos a consulta de
neuropediatria y en los que se sospecha la presencia de un trastorno
neurometabolico. Pacientes y métodos. Entre los afios 1998 y 2000 se
estudian 48 pacientes de edades comprendidas entre 27 y 168 meses que
presentan de inicio uno de los siguientes cuadros: trastorno del compor-
tamiento, fracaso escolar, TDAH, epilepsia, retraso mental, trastorno
general del desarrollo, autismo, y signosneurol 6gicosde aparicion brusca.
A todos se les efectlia extraccion de sangre y andlisis de AGCML en
membrana eritrocitaria. Se comparan los valores de los AGCML por las
patol ogias descritas agrupadas en: ‘inicio neuropsiquiétrico’ (PSI; n=10)
e‘inicioneurologico’ (NEU; n=10) y secomparan con €l test t de Student
(Levene nsy sin retirada de extremos, y para dos colas). Se agrupan,
independientemente de la etiol ogia, por lapresenciade lesionesleucodis-
troficas (LEU+) enlaRM y se comparan los valores mediante el test dela
U de Mann-Whitney. Resultados Los valores de C26 fueron significati-
vamentesuperiores(T=12,28; p=0,04; U=37; p=0,079) enel grupoNEU
(media= 0,661+0,9% peso/peso) que en el PSI (media= 0,07+0,2% peso/
peso). Losvaloresde C20:5w3 del grupo L EU+ (n=5) fueronindetectables
en comparacion con los nifios que presentaban RM normales (LEU-; n=
27) (U=20; p=0,011).Conclusiones. 1) Losnivelesde C26 se encuentran
masel evadosentrel ospacientesconinicio desintomatol ogianeurol 6gica.
2) Los niveles de C20:5w3 son indetectables entre los pacientes que
presentan|esionesleucodistroficasenlasRM en comparacién conaquellos
gue lastienen normales.

031. ENFERMEDAD NEUROL OGICA ASOCIADA A CONSUMO
DE ANISESTRELLADO

M.C. GARZO-FERNANDEZ 2 R. RODRIGUEZ @ P. VAZQUEZ?, P. CASTRO?
R. RAMIREZ 2 |. MENDEZ & R. MARTINEZ & F. RAMON & P. GOMEZ 2,
S. GARCIA®

Pediatria (Neurologia Pediatrica) HGU Gregorio Marafién. Madrid. ® En
representacion del Grupo de Estudio Anis Estrellado

Objetivo. Estudio clinicoepidemiolégico ante la llamada de atencion del
Instituo Nacional de Toxicologia desde marzo de 2000 sobre los graves
cuadros neurol égicos de lactantes menores de tres meses, a los que se les
administraba infusiones de anis estrellado. Pacientes y métodos. Montoya-
Cabrera, en 1990, Ilamalaatencion sobreel cuadro de envenenamiento por
el tédeanisestrellado (Illiciumverum) y lo atribuye aque € llliciumverum
es confundido y mezclado con el Illicium anisatum (que contiene el
antagonistadel GABA, anisatin, el veneno mas potente de origen vegetal).
Seredlizaunandlisisdelosdatosclinicosy surelacionconlacantidadingerida.
Andlisis de pacientes de la misma edad y sexo que han ingresado en este
periodo del estudio (marzo-septeimbre) con cuadros neurol 6gicosde causa
no aclarada. Estudio paral el o control con pacientesdelamismaedady sexo,
ingresados en el mismo diay en mismo hospital del caso por causas no
neurologicas. Andlisis del anis estrellado utilizado. Resultados. Se estudian
23 casosdeedad mediade29dias. 17 consumieronanisestrellado, 42%con
exposicion levey 58% alta. Laclinicafue hiperexcitabilidad, movimientos
anormales, vomitos, nistagmo y episodios de desaturacion de oxigeno.
Estudio de casos controles. Los andlisis de |aboratorio mostraron contami-
nacion del producto. Conclusiones. Se confirma larelacion entre la enfer-
medad y € consumo de anis estrellado. Se encontrd contaminacion del
producto con otras especies de anis. Se recomienda no utilizacion del anis
estrellado en lactantes, y la difusion de estos resultados.
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032. MANIFESTACIONESNEUROL OGICASEN DOS CASOSDE
LUPUSERITEMATOSO SISTEMICO (LES) PEDIATRICO

M.J. MARTINEZ-GONZALEZ, C. RUIZ-ESPINOZA, S. MARTINEZ-GONZA-
LEZ, A. GARCIA-RIBES, M.J. RUA, C. GARAIZAR, JM. PRATS-VINAS
Unidades de Neuropediatria y Reumatologia Infantil. Hospital de Cruces. Barakaldo,
Bizkaia

I ntroduccion. Los Gltimos 20 afios se han diagnosti cado en nuestro centro
12 pacientes con LES, delos cuales 2 tuvieron clinicaneurol 6gica. Casos
clinicos. Caso 1. Nifia de 9 afios, con talasemia minor por rama paterna,
padre con artritis reumatoide, y madre con migrafia con auravertiginoso.
Inicio connefropatial Gpica, alteraciondel comportamiento, insomnio, tics
multiples, impotencia funcional de extremidades superiores y cefalea.
Exploracion: corea leve, con afectacion de la musculatura facial y de
extremidadesde predominioderecho. EEG, potencial esevocadosmultitest
y RNM: normal es. Tratadacon corticoi deseinmunosupresores, carbama-
cepina e hidroxicina sintométicas, con desaparicién de lacoreaa mesy
medio de su inicio. Posteriormente inicia episodios de escotoma visual
izquierdosuperior, de 15 minutosdeduracion, sincefaleaposterior. PEAT,
EEGtrasprivaciény RNM: normal es, siendodiagnosticadademigrafiadel
tipo aurasin cefalea. Caso 2. Nifio de 14 afios, que inicié con hematuria
y protei nuriamicroscopi cas, astenia, anorexia, mareo vertiginoso, dolores
articulares erréticos y alteracion del caracter de un mes de evolucion.
Neurol gicamente: bradipsiquia, disartria, torpeza parala manipulacion
fina, hiperreflexia generalizada, y corea leve de predominio izquierdo.
Diagnosticado de nefropatialGpicay corea. EEG y L CR: normales. RNM:
multiples areas hiperintensas en sustancia blanca periventricular. Tratado
con corticoides y azatioprina, desaparece la corea en mes y medio.
Discusion. Otros autores refieren cefaleas y convulsiones como los
trastornosmasfrecuentes. En nuestraexperiencialacoreapresenteal inicio
de la nefropatia lUpica fue el hallazgo mas frecuente. La migrafia del
segundo ser una asociacion casual.

033.ACIDEMIASPROPIONICAS: ASPECTOSNEUROL OGICOS
EVOLUTIVOS

C. SERRADILLA-RODRIGUEZ, T. BERMEJO-GONZALEZ, L. SANTALO-
GONZALEZ, A. LOPEZ-GARCIA, M. PEREZ-PEREZ, L. RUIZ DEL PORTAL,
M. RUFO-CAMPOS

H.I.U. Virgen del Rocio. Sevilla

Introduccién. Lasalteracionesdel osécidosorganicossonunadelascausas
principales de acidosis metabdlica grave en el periodo neonatal. Tras su

primera descripcion en 1961 se conoce que laacidemia propionica (AP)
encuadrada dentro del amplio grupo de las acidemias organicas esta
causadapor un defecto del primer paso en latransformacion de propionil-
CoA a succinil-CoA merced a la ausencia de catabolismo de la enzima
propionil CoA-carboxilasa. Al no poderse transformar, el acimulo de
propionil-CoA provocaun aumento de lasintesis de los acidos grasos de
cadenalargaimpar (OLCFA) queexceden losnivel esplasmaticoshabitua-
les, pudiendo reflgjar diferencias individuales de gravedad. Aunque
muchos de estos pacientes son normales al nacer, desde el punto de vista
clinico, pueden debutar con unasintomatol ogiadeintoxicacion agudaque
precisauntratamientodeurgencia. Por reglageneral, el aciimulodeamonio
y &cidos organicos, provoca unadisfuncion del sistema nervioso central,
conletargiahipotonia, temblor, miocloniasy convulsiones. Casosclinicos
Se presentan 4 pacientes seguidos en las Unidades de Nutricion y Neuro-
logia Infantil, con edades comprendidas entre los 4 y los 21 afios,

diagnosticados de acidemia propiénica, que se han sometido a un segui-
miento evolutivo neurolégico, por asociarse su AP con una semiologia
clinicade convulsionesy retraso madurativo. Resultados. No seencontra-
ronantecedentesfamiliaresdeinterés, salvo 6 abortosanterioresenlamadre
deunodeellos. Entodosloscasos, el embarazo cursd sin patologia, siendo
¢l parto distécico en dosocasiones. Tresdelos cuatro casos presentaron su

clinica en el periodo neonatal, con dificultad respiratoria, rechazo de
alimento, vomitos, letargia, succion débil, e hipotonia generalizada. El

ultimo caso, pese a que la madre notificaba la existencia de vomitos
alimenticios, que reguirieron ingreso a la edad de 15 meses, no fue
diagnosticado hastalos 7 afios de edad. En todos |os casos se constato un
déficit depropionil-CoA carboxilasaqueoscil6 entre0,4y 5,0%, y en dos
de ellos se prob6 la mutacion en E-168k-E168k y r53w-117livs, encon-
trandose en dos casos portadores alos dos padres y en una ocasion a una
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hermana. El trastorno bioquimico més constante fue hiperamoniemia,

seguido de acidosis metabdlica, aumento de hiato amonio, cetonuria e
hiperlactaemia. Ninguin caso present6 pancitopenia. Enlaprimeraconsulta
neurolégica, ya se evidencié una marcada hipotonia en tres casos, con

retraso madurativo en dos, af ectacion del nivel deconcienciay alteracion

de los reflgjos musculares profundos. Durante su evolucién, todos los
pacientespresentaron algintipo demanifestacion critica. El masgrave, un

paciente que con 5 meses comenzé con espasmos en flexion y un trazado
EEG hipsarritmico, como expresion de un sindrome de West, controlado
con VGB adosiselevadas, y actualmentecon LTGy VPA. Lasotrascrisis
fueron unacrisis clénica generalizada ocasional, convulsiones febriles, y

otracrisis ocasional en €l curso de una meningitis urliana. Dos pacientes
mostraron un importante retraso madurativo, no adquiriendo |a bipedes-

tacion hasta los 6 afios. Dentro de los estudios de neuroimagen, se
encontraron en los pacientes con retraso mental, atrofias corticales e
hiperintensidad en los nucleos de la base. Conclusiones. Existe una
diversificacién en los déficit neurol 6gicos residual es de | os nifios af ectos
de AP, en posible relacién con el tiempo de actuacion anivel cerebral de
las altas concentraciones de los distintos metabolitos. Parece ser que en

nuestraserie hay unaciertapredisposicion apadecer crisisepil épticas, con

una expresion clinica variable. El retraso psicomotor importante pudo
verse en la mitad de nuestros casos.

034. ANALISISDEL ESPECTRO DE LASGANGLIOSIDOSIS

M. TELLEZ DE MENESES, F. MULAS, A. BARBERO, A. MORANT, P.
SMEYERS, I. PITARCH
Servicio de Neuropediatria. Hospital Infantil La Fe. Valencia

Introduccién. Las gangliosidosis constituyen un grupo de enfermedades
incluidas en las esfingolipidosis. Los esfingolipidos son componentes
esencialesdelasmembranasdelascélulasdel SNC, biendelamielinao de
lasneuronas(gangli6sidos). Losgangliésidosson el principal componente
de los lipidos del SNC, especialmente sustancia gris y terminaciones
nerviosas. Todas ellas se caracterizan por un progresivo deterioro psico-
motor asociado adiversos grados de af ectaci 6n visceral . Objetivo. Revisar
las distintas formas de presentacion en este grupo de enfermedades, asi
ComMo nuestra experienciaen su manejo. Casos clinicos. Caso 1. GM1. Se
trata de unanifadiagnosticadaalos 9 mesesdeviday que presentafacies
hurliana, hepatomegalia e importante retraso psicomotor. Mancha rojo
cerezaen el fondo de ojo. Caso 2. GM2. Enfermedad de Tay Sachs. Nifia
de 10 meses de vida que también presenta mancharojo cereza en fondo
de ojo e importante retraso psicomotor. Caso 3. GM2. Enfermedad de
Sandhoff. Nifio de 8 mesesde edad con deterioro neurol 6gicoimportante,
alteracionesdelamarchay mancharojo cereza. Ausenciade hexosamini-
dasa A en leucocitos. Conclusiones. Las gangliosidosis son un grupo de
enfermedades poco frecuentes. Précticamentetodasellascomienzanenla
infancia (durante el primer afio de vida). Es de gran importancia el
diagndstico precoz ante datos clinicos de alta sospecha (alteraciones
visuales, retraso psicomotor, etc). Muchas de ellas son de carécter heredi-
tario, por lo cual seimpone un adecuado consejo genético. Actualmente
no disponemos de un tratamiento eficaz para estas enfermedades.

035. COMPUESTOS ORGANOCLORADOS Y DESARROLLO
NEUROCONDUCTUAL DE LOSNINOS

E. CARDO-JALON 2, N. RIBAS-FITO®, M.E. DE MUGA®, M. SALA®, C.
MAZON S, A. VERDU 9 E. MARCO® M. KOGEVINAS®, JO. GRIMALTE,
J SUNYERP

2 pediatria. Hospital Fundacién Son Llatzer. Palma de Mallorca. ° Unidad de
Investigacion Respiratoria y Ambiental. Institut Municipal d'Investigacié Médica.
Barcelona. ¢ Centro de Asistencia Primaria de Flix. Flix, Tarragona. 9 Srviciode
Pediatria, Hospital de Mora d'Ebre. Mora d'Ebre, Tarragona. € Departamento de
Quimica Ambiental. ICER-CIC. Barcelona.

Objetivo. Conocer el impacto de los compuestos organoclorados en el

desarrollo neuroconductual de los nifios de la comarca de Flix. Pacientes
y metodos. Se establecié una cohorte de 102 recién nacidos incluyendo
muestrasbiol 6gicas(89% delosnifiosel egiblesnacidosen el &readeestudio

duranteel periodo 1997-1999). Diez parejasde madre-nifio no cumplieron
el seguimiento al afio deedad. L osnivel esde compuestosorganocl orados
en suero de cordon se midieron con cromatografia de gases acoplada a
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deteccion de captura de el ectrones. El desarrollo mental y psicomotor se
evaluo con las escalas Bayley de desarrollo infantil y las escalas Griffiths
dedesarrollo mental . Resultados L osnivelesdep,p'DDEyY de PCB ensuero
de corddn se asociaron negativamente con el indice de desarrollo mental
y €l indice de desarrollo psicomotor de |as escalas Bayley —cada vez que
sedoblabaladosisdep,p'DDE habiaun decremento en las escal as mental
y motora de 3,7 (ES= 1,5) y 3,4 (ES= 1,4) puntos respectivamente; el
decremento asociado a los PCBs fue de 3,53 (1,61) y 3,07 (1,50),
respectivamente—. Las areasdel Griffiths que se asociaron negativamente
conel p,p'DDEfueronlaescalapersonal-social —decrementode4,41 (1,54)
puntos-y lacoordinaci6n visuomani pul ativa—decremento de 3,26 (1,61)
puntos—-. La exposicién prenatal a HCB no tuvo ningun efecto en el
desarrollo neurologico de los nifios. Conclusiones. A pesar de que esta
poblacién esta altamente expuesta al HCB, solo la exposicion prenatal a
p,p'DDE y a PCB se asocian con un retraso en el desarrollo mental y
psicomotor del nifio a afo de edad.

067. EVOLUCION NEUROLOQICA DE 19 PACIENTES CON
FENILCETONURIA DE DIAGNOSTICO TARDIO

R.GASSIO, J. CAMPISTOL, E. FUSTE, M.A. VILASECA, C.BOIX, A. LOPEZ,
A.SANS

Unidad de Seguimiento PKU. Unitat I ntegrada Hospital Clinic-Hospital Sant Joan
de Déu. Esplugues, Barcelona

Introduccion. Presentamos unarevision de laevolucién neurol 6gicade
19 pacientes con fenilcetonuria (PK U), diagnosticados tardiamente (>4
meses de edad). Pacientesy métodos. Estudiamos 19 pacientes con PKU
clasicade 11 afiosy 6 mesesa 36 afiosy 7 mesesde edad (media: 24 afios
8 meses), 11 mujeresy 8 varones. Se diagnosticaron 16 tardiamente en
lainfancia por estudio retraso psicomotor/retraso mental (4 meses-15
afos 11 meses, media: 4 afos 5 meses), y 3 en edad adulta (23 afios 2
meses-30 afios, media: 27 afios 3 meses), 2 por estudio familiar y 1 por
retraso mental. Resultados. A nivel intelectual: 3/19 presentan un Cl

normal, 4/19 border line, 5/19 retraso mental (RM) leve, 2/19 RM

moderado, 1/19 RM gravey 4/19 RM profundo. Sélo 1/19 presentauna
tetraparesia espastica. 4/19 presentan temblor. 6/19 antecedente de
hipercinesia. 3/4 pacientescon RM profundo presentan ademastrastorno
de conductatipo agresividad y estereotipias. 7/19 han presentado crisis
epilépticas. En edad adulta hay 16: 9 han acudido a escuela especial, 1
fracaso escolar, 5 han cursado estudiosdeformacion profesional y 1 esta
cursando estudios universitarios. A nivel laboral, hay 13 adultos capaci-
tados: 2/13 en paro, 2/13 auxiliares, 7/13taller especial, 1/13 estudiante,
1/3 administrativa. Los 3 pacientes en etapa escolar: 1 esta cursando
secundariay 2 estan en educacién especial . A todosselesinicio dietabaja
en fenilalanina tras el diagndstico. Conclusiones. Destacar la buena
evolucién de dos observaciones, con evolucion neurol 6gicaanormali-
dad, tras presentar retraso psicomotor y trastorno de conducta, diagnos-

ticadosalos2 afios 7 mesesy 3 afios 2 meses. Bajaincidenciadeepilepsia
en nuestra serie. La dieta baja en fenilalanina, a pesar del diagndstico
tardio, mejora los sintomas neuroldgicos y trastorno de conducta, y
previeneel deterioro neurol 6gico que puede producirseenlaedad adul ta.

07. EPILEPSIA
Moderadores: Dres. José Santos Borbujo y Milagros Marti

036. SINDROME HEMICONVULSION-HEMIPARESIA: A
PROPOSITO DE DOS CASOS CLINICOS

L. ARRESE-GISPERT, L.G. GUTIERREZ-SOLANA, JJ. GARCIA-PENAS,
M.L. RUIZ-FALCO, M.A. PEREZ-JIMENEZ
Neurologia 2. Hospital Nifio Jesis. Madrid

Objetivo. Se presentan dos casos de hemiconvulsion-hemiparesia (HH),
gueriendo llamar la atencidn sobre la persistencia de esta patologia en
nuestro medio. Pacientesy métodos. Revision retrospectivadelashistorias
clinicas de 2 pacientes que acudieron a nuestro hospital entre marzo y
noviembre de 2001. En los 2 casos, se realizaron: LCR, video-EEG-
poligrafiade suefio, TACy RM cerebrales. Se analizan evolucién clinica,
datos de neuroimageny patron EEGinicial y evolutivo. Resultados Caso
1. Nifia de 16 meses traida a urgencias por crisis hemiclénica derecha,
coincidiendo con fiebre, de al menos 30 minutos de duracién. Cede tras
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la administracion de diacepam rectal e intravenoso. TAC craneal inicial:
normal. RM cerebral (alos 3 dias del ingreso): en imégenes potenciadas
en difusion se aprecia una alteracion de sefial focal, de predominio
subcortical, en la region temporoparietooccipital de hemisferio cerebral
izquierdo. EEG con lentificacion en rango deltaen hemisferio izquierdo.
Durante su ingreso, presenta5 crisisfocalesy persiste hemiparesia. A los
2 meses, presentamejoriaincompletade su paresia. Caso 2. Niflade 2 afios
y medio que ingresa en UCI por crisis hemiclénica derecha de 35-40
minutos de duracion, coincidiendo con fiebre. Cede con midazolam y
diacepam. Antecedentes: retraso psicomotor secundario atrisomiaparcial
del cromosomaby convulsionesfebrilesatipicas. TAC cranea: edemade
hemisferiocerebral izquierdo. RM cerebral: edemacerebral izquierdo con
efectomasa. EEG: |entificacionizquierda. A los10 meses, presentamejoria
moderada de su hemiparesia. Conclusiones. 1) Nuestros pacientes presen-
taron un sindrome HH antes delos 4 afios de edad como consecuenciade
una convulsién febril prolongada. 2) Las pruebas de neuroimagen
contribuyen a realizar un adecuado diagnéstico diferencial con otros
procesos cerebrales estructurales.

0O37.PERFIL DEEFICACIAY SEGURIDADENEL TRATAMIENTO
ANTIEPILEPTICO CON TOPIRAMATO EN 237 NINOS

R. BERNAL-RODRIGUEZ, J.J. GARCIA-PENAS, M.L. RUIZ-FALCO, L.G.
GUTIERREZ-SOLANA, A. DUAT-RODRIGUEZ, C. DIAZ-BUSCHMANN
Seccion de Neurologia 2. Hospital Nifio Jests. Madrid.

Pacientesymétodos. Revisidnretrospectivadelashistoriasclinicasde237
pacientes epil épticosmenoresde 18 afiosde edad tratadoscon TPM entre
octubre de 1998 y enero de 2002. En todos |os casos se analizan: edad,
tipo de crisis epilépticas, tipo de sindrome epiléptico, etiologia de la
epilepsia, edad de debut clinico de las crisis, frecuencia de las crisis,
respuesta a tratamiento con TPM y efectos secundarios del TPM.
Resultados. Pacientes respondedoresal TPM (con reduccion superior al
50% de la frecuencia de las crisis): 177 nifios (74,6%); quedando
totalmente libres de crisis 59 pacientes (24,8%). Las mejores tasas de
respuesta se obtuvieron en epilepsias parciales (75%) y en el sindrome
de Lennox-Gastaut (79%). En 106 pacientes (44,7%) se resefio la
presenciade algun efecto secundario al instaurar tratamiento con TPM,
siendolasomnolencia(15%) el efecto adversoméasfrecuente. En90nifios
(37,9%), setuvo que retirar lamedicacion: por escasa o nula respuesta
(60 casos: 25,3%) o por efectos secundarios intolerables (30 casos:
12,6%). Conclusiones. 1) El TPM es un farmaco eficaz en un amplio
espectro de crisisy sindromes epilépticos de lainfanciay adolescencia.
2) Lagranmayoriadel ospacientespediatricostol eran bienlamedicacion
cuando se realizan aumentos de dosis de forma gradual y escalonada.

038. PURPURA TROMBOCITOPENICA INDUCIDA POR CAR-
BAMACEPINA

A.DUAT-RODRIGUEZ, M.L. RUIZ-FALCO, L.G. GUTIERREZ-SOLANA, J.J.
GARCIA-PENAS, C. ESTEBAN CALVO
Neurologia 2. Hospital Nifio Jesis. Madrid

Objetivo. Presentar unapaciente con trombocitopeniade aparicion brusca
trasiniciar tratamiento con carbamacepina (CBZ). Pacientes y métodos.
Revision retrospectiva de la historia clinica de una paciente de 7 afios de
edad, diagnosticada de epilepsia parcial criptogénica con crisis parciales
simples somatosensitivas e inteligencia limite. Resultados Nifia con
antecedente de sepsis en el periodo neonatal, queinici6 constatusfebril a
los 18 mesesy crisisfebrilesrecurrentesentrelos5y 6 afios. Habiaestado
entratamientoconval proatosddico. A los7 afios, debutaconcrisisparciales
simples somatosensitivas, inicidndose tratamiento con CBZ en dosis de 7
mg/kg/dia. A los12diasdetratamiento, condosisde 10 mg/kg/dia, presenta
un exantema petequial sin signos asociados de proceso infeccioso. En el
hemograma, se objetivé una trombopenia de 10.000 plaquetas/mm?, sin
alteracion delas otras series hematol 6gicas ni de la coagulacion. Seretird
lamedicacion y necesito transfusion de 4 unidades de plaquetas. A los5
diasdesuspender laCBZ habianormalizadolacifradeplaguetas(221.000
plaguetassrmm?). Conclusiones. Aunguelaincidenciadetrombocitopenia
secundariaa CBZ es baja, debemos considerarla como un efecto adverso
potencia mente grave que suele presentarse en las dos semanas siguientes
al inicio del tratamiento.
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039. EPILEPSIA MIOCLONICA PROGRESIVA COMO FORMA
DE PRESENTACION DE ENFERMEDAD DE HUNTINGTON

J.J. GARCIA-PENAS, I. COLMENERO-BLANCO, M.L. RUIZ-FALCO, L.G.
GUTIERREZ-SOLANA, A. DUAT-RODRIGUEZ, C. DIAZ-BUSCHMANN
Neurologia 2. Hospital Nifio Jesis. Madrid.

Objetivo. Presentar un paci ente con enfermedad de Huntington (EH) que
inici6 con un sindrome de epilepsia mioclénica progresiva (EMP),
analizando |asformas de presentaci 6n de estaenfermedad en lainfancia.
Pacientes y métodos. Revision retrospectiva de la historia clinica de un
paciente de 5 afios de edad con EMP, describiendo los hallazgos de
neuroimagen y los estudios anatomopatol6gicos. Resultados Inicio
clinicoalos3afiosdeedad con crisismiocl énicasaxorrizomélicas. Curso
evolutivo con epilepsia mioclonica, sindrome cerebeloso, posturas
disténicas, fascicul aciones en lengua, polimioclonias, sindrome pirami-
dal en miembros y deterioro neurocognitivo lento. Los estudios de
neuroi magen mostraban atrofiacerebel osa. En lainvestigaci 6n etiol 6gi-
ca, se descartaron: enfermedad de Lafora, ceroidolipofuscinosis, ami-
noacidopatias y acidurias organicas, enfermedades lisosomales, enfer-
medadesmitocondrialesy distrofianeuroaxonal . Desarrollo evolutivode
status el éctrico refractario ala medicacion, falleciendo por fallo multi-
organico. Lanecropsiamostro atrofia de putamen, caudado y cerebelo.
Posteriormente, el padredel paciente presentd un cuadro de movimientos
coreicos y deterioro neurocognitivo, siendo el estudio de genética
molecular compatible con EH. Conclusiones. 1) Aunqueinfrecuenteen
lainfancia, debemos considerar laEH en el diagndstico diferencial del
sindromede EMP. 2) El fenémeno de anti ci paci 6n genética puede hacer
aln més dificil el diagndstico precoz de la EH infantil.

040.VALPROATO SODICOY CARBAMACEPINANOALTERAN
LOSPARAMETROSDENSI TOMETRICOSOSEOSENPACIENTES
PEDIATRICOS CON UNA ACTIVIDAD FiSICA NORMAL

A.MOLINA-CARBALLO?, B. SEVILLA-PEREZ?, E. NARBONA-LOPEZ & E.
PITA-CALANDRE b, R. SANTANA-DELGADO?, A. MUNOZ-HOYOS 2

2 Departamento de Pediatria. ® Departamento de Farmacologia Clinica. Hospital
Universitario San Cecilio. Granada.

Introduccién. Desde el abandono delos antiepil épticos clasicos (fenobar-
bital, difenilhidantoina) comofarmacosdeprimeralineaenel tratamiento
de la epilepsia en pediatria, no se habia prestado atencion a la posible
repercusi 6n de val proato sodico, carbamacepinay los nuevosanticonvul -
sionantes sobre el metabolismo mineral dseo. Aportaciones recientes,

fundamentalmente en adultos, aportan a respecto datos contradictorios.

Objetivos. Valoraciontransversal del contenidoy densidad mineral dseaen
nifiosdecual quier edad tratadosal argo pl azo con anti epil épti cos. Pacientes
y métodos. 106 nifiosdivididosen dosgruposdeestudio alosqueseaplicd
idénticametodol ogia. Grupo control: 26 nifiossanos, hermanostodosellos
de alguno de los pacientes incluidos en el grupo problema, previo
consentimientoinformado, y comoun‘examenensalud’ parapermitir una
mas adecuada val oracién de | os datos obteni dos de | os pacientes tratados.

Grupo problema: 80 nifios en terapia con antiepil épticos, 75 de ellos con
una actividad fisica y desarrollo psicomotor normal. Se realizé una
densitometriadsea (L 2-L4)-Hol ogic QDR-4500. Estadistica: basica, com-
paracion medias, ANOVAZ2 (tipo tratamiento, duracién). Resultados:

Grupo Edad (m) N DT BMIC BMD

Control 110,5(9,85) 26 — 22,02(2,46) 0,67(0,18)
Problema 126,21 (5,94) 80 15,46(1,61) 22,83(1,39) 0,71(0,16)
VPA 119,41 (6,86) 49 13,76(1,82) 20,37(1,61) 0,68(0,15)
CBz 160,92 (10,87) 12 25,17(3,61)  31,48(6,14)  0,79(0,18)
>1 AC 150,2 (22,52) 5 12 (4,05) 21,92(4,175)  0,75(0,17)

Valores: media (desviacion tipica). Edad: meses, N: n° de casos, DT: duracién
tratamiento, BMC: contenido mineral, BMD: Densidad mineral ¢sea. >1 AC:
terapia con 2 o mas farmacos

Discusion. Comparados con un grupo control formado por nifios sanos
con unacargagenéticay unaalimentacion similar, los pacientes pedia-
tricostratados con anti epil épticos muestran unos parametros densitomé-
tricostotalmente equiparabl es. El ritmo deaposi ci6n dseasigueunacurva
superponible alas previamente publicadas en éstas edades
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0O41. ESCLEROSIS MESIAL TEMPORAL Y DISLEXIA DISEI-
DETICA

A. MORANT-GIMENO®, B. ROSELLO?, M. SORIANO?, S. HERNANDEZ®,
F. MULAS 2P

2 Servicio de Neuropediatria. Hospital Infantil La Fe. ® Ingtituto Valenciano de
Neurologia Pediatrica (INVANEP) . Valencia

Introduccion. Ladislexia diseidéticaconsiste en laincapacidad para
percibir palabras completas como gestalts, por o que leen fonética-
mente todas las palabras como si se las encontraran por primera vez.
Sonlectoresmuy lentosy cometen maltipleserrores. Representael 9%
del total, correspondiendo el 63% aladisfonéticay el 22% alaal éxica.
En la etiologia de la dislexia se han implicado factores genéticos y
neurobiol6gicos: anatdbmicos y neurofisiol6gicos. Casos clinicos.

Presentamos dos nifias con esclerosis mesial temporal y dislexia
evolutivadel tipo diseidético. Caso 1. Nifia de 12 afios afecta de una
epilepsia parcial secundaria a una esclerosis mesial derechaen trata-
miento contopiramato en monoterapiay libredecrisisdesde hace méas
de 2 afios. Consulta por problemas en la lectura. Antecedentes:
negativos. EEG: focalidad temporal derecha. RM craneal con espec-
troscopia: esclerosismesial derecha. VValoracion psicopedagogica: Cl

97; dislexia diseidética. Caso 2. Nifia de 12 afios que consulta por
cefalea vespertina de caréacter tensional y dificultades en la lectura.
Antecedentes: 20 crisisfebrilesdesdelos 9 mesesalos 3 afios, tratada
conval proato sddico hastal os5 afios. EEG: focalidad frontotemporal

derecha. RM craneal con espectroscopia: esclerosis mesial izquierda.
Valoracion psicopedagogica: Cl 90; dislexia diseidética. Conclusio-
nes. Aunqueladislexiase harelacionado con lesionestemporales no
se ha relacionado especificamente con la esclerosis mesial temporal,
posiblemente por ser un diagnostico reciente. Deberiamos pensar en
los problemas de lectura en todos los casos de esclerosis mesial

independientemente de la existencia o no de crisis epilépticas y
recomendar tratamiento.

08. EPILEPSIA Y ESPECIALIDAD
Moderadores: Dres. Isabel Llorentey Jenaro Jover

042. TRATAMIENTO DE LA EPILEPSIA REBELDE CON LEVE-
TIRACETAM. A PROPOSITO DE 34 CASOS DE TODAS LAS
EDADES

I. PASCUAL-CASTROVIEJO
Neurologia Pediatrica. Hospital Universitario La Paz. Madrid

Introduccion. El levetiracetam es una antiepil éptico nuevo, que acaba
de comercializarse en Espafia, con accion mas eficaz sobre las crisis
parciales. Nuestraexperienciacon su aplicacion comenzé hace un afio,
habi éndol o administrado anifiosy adol escentesen el hospital y también
a adultos en la consulta privada. Pacientesy métodos A lo largo de el
Ultimo afio se haadministrado | evetiracetam (K epra) a34 pacientes (20
mujeresy 14 varones) de edades comprendidas entre 6 meses (un caso
de sindrome de Sturge-Weber con gran af ectacion hemisféricay crisis
rebeldes) y 58 afios (paciente con crisis parciales desde la juventud
agravadas por un ictus cerebral). Su edad media es de 16 afios, si bien
predominanlossujetosen edadinfantil, 25 contra9 adultos. Todostiene
estudio clinico, EEG, RM cerebral y ha probado unagran cantidad de
tratamientos previos, habiendo alguno operado previamente por su
epilepsia sin haberse conseguido el control. En todos se inici6 el
tratamiento muy poco apoco, hastallegar adosisentre 20y 50 mg/kg/
dia, siendo siempre mediaci6n coadyuvantey sustituyendo auno delos
productos que tomaba previamente o afiadiendo a otro u otros dos
(mé&ximo) con los que ya estaba. Resultados Se consiguio el control
total de las crisis por el tiempo que han podido seguirse los pacientes
(siempre mas de 3 meses) en el 22%; disminucion de las crisis en més
del 50% de su frecuencia (criterio que consideramos personal mente
valorable paracatal ogar laeficaciade unamedicacién) en otro 34%de
los casos. Menor con ninguna eficacia en el resto. Hay 10 casos sin
valorar por no llevar todavia 3 meses tomando |a medicaci6n, aunque
los resultados parecen muy favorables. No se encontraron efectos
colaterales. Conclusién. Consideramos que el levetiracetam es en este
momento uno de |os farmacos antiepil épticos de eleccion paratratarla
epilepsiafocal.
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0O43. LATE ONSET PERIODIC EPILEPTIC SPASMSIN PALLIS
TER-KILLIAN SYNDROME

R. SANCHEZ-CARPINTERO (A,B), A. MCLELLAN 2, R. GUERRINI 2
2 |nstitute of Child Health and Great Ormond Street Hospital. London, UK.
b Unidad de Neuropediatria. Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona, Navarra.

Introduccién. El sindromede Pallister-Killian secaracterizaclinicamente
por retraso mental, epilepsia y alteraciones dismorficas tipicas como
frente amplia, hipertelorismo, nariz pequefia con narinas evertidas,
escasez de pelo en region frontotemporal, orejas displésicas y de
implantacion baja, microrretrognatia y otras malformaciones menos
frecuentes. Esta originado por la presenciaen mosaicismo de un isocro-
mosoma 12 adicional, que se puede detectar en fibroblastos, siendo el
cariotipo en linfocitos frecuentemente normal. Aunque la presencia de
epilepsiaforma parte del fenotipo de estos pacientes, no se han descrito
en detalle sus manifestaciones electroclinicas. Pacientes y métodos. En
estetrabajo se comunican dos casos de sindromede Pallister-Killian, con
diagndstico citogenético, que presentan una forma atipica de epilepsia
caracterizada por espasmos periddicos (EP) de presentacion tardia, alos
2,5y 9,5aflosdeedad. Sepresentan lascaracteristicasclinicas, videogra-
ficasy de EEG. La aparicion de EP después del primer afio de vida es
inusual y con frecuencia se ha asociado a displasias corticales. La
presencia de EP en pacientes con alteraciones cromosomicas conocidas
refuerza la hipétesis de que los espasmos epilépticos de aparicion
posterior a la edad tipica de los espasmos infantiles, se asocian con
frecuenciaamalformacionescerebrales. El reconocimiento delaasocia-
cion este tipo de crisis epilépticas con alteraciones cromosdémicas es
importante.

044.CRISISCEREBRALESNO EPILEPTICAS: HIPERECPLEXIA
FAMILIAR

M.S. PEREZ-POYATO, P. RIVEROS-HUCKSTAD, T. BERMEJO-GONZA-
LEZ, L. RUIZ DEL PORTAL, R. CANDAU FERNANDEZ-MENSAQUE, M.
NIETO-BARRERA

Servicio de Neuropediatria. Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla

Introducci6n. Concepto: reacciones de sobresalto a diversos estimulos
que simulan mioclonias estimulosensibles, pudiendo desencadenar
hipertonia persistente. Herencia: AD.AR. Cromosoma5. Mutacion Rc
glicina. Casos esporédicos. Clinica neonato: rigidez muscular y sacu-
didas mioclénicas. Cinica nifio mayor: marchainseguray sobresaltos.
EEG: normal. Tratamiento: clonacepam. Caso clinico. RN que en
primeras horas de vida inicia crisis clonicas multifocales de breve
duracion. AP: primeras palabras a los 18 meses. AF: hermanos con
hiperecplexia. EA: alas13horasdevidainiciacrisisténicasnocturnas.
Envigilia, cualquier estimulo auditivo o tactil provocasacudidabrusca
con contraccién en extension de EE durante segundos que cede al
tomarlo en brazos. Exploracin neurol 6gica: hipertoniaehiperreflexia
de EEIl. Exdmenes complementarios: analitica, LCR, metabolopatias,
cariotipo, EEG y TAC craneal, normales. Tratamiento: clonacepam.
Evolucién: alos 3 afios de edad continta con crisis tonicas nocturnas
y anteestimulosseponerigido, pierdeel equilibrioy secae. Trasanadir
lamotriginaal tratamiento, han disminuido | as sacudidasy han desapa-
recido précticamente las crisis.

045.VIDEO-EEG CRITICOENNINOSCONESCL EROSISTUBERO-
SA: CRISISPARCIALES SINDROMEDEWEST,AUSENCIASTIPICAS

J. DE JUAN, F. VILLANUEVA, C. FERNANDEZ-MIRANDA, C. GARCIA,
I. MALAGA

Departamento de Pediatria. Neurofisiologia Infantil. Hospital Central de Asturias.
Centro Universitario. Oviedo, Asturias

Introduccién. Laesclerosistuberosa (ET) esun trastorno multisistémico
que afecta fundamentalmente a los érganos derivados del ectodermo.
Enfermedad autosdmica dominante de gran espectro clinico, en laque
seencuentranimplicadosvariosgenes: el TSC1, enel cromosoma9g-34
codificalahamartina, y el TSC2, ligado al PKD1 en el cromosoma 16g-
23 codifica la tuberina, ademéas de otros genes candidatos en los
cromosomas 11g-23y probablementeenel 12. Enlainfanciael sintoma
mas frecuente es |la epilepsia. Objetivos. Mostrar lavisualizacion video-
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EEG critico en tres nifios con ET Pacientesy métodos. Un lactante de 4
meses que inicid con crisis parciales motoras, otro con espasmos del
sindrome de West y un preescolar con crisis de ausenciastipicasy crisis
parciales complejas. El estudio genético con el microsatélite K68 no
detectd delecion en los genes TSC2 y PKD1 en ninguno de ellos.
Comentario. Las crisis epilépticas son |as manifestaciones clinicas mas
frecuentesdelaET enlainfancia, seguidadelasmanchashipomel andticas
y del retrasomental, ligado engran medidaalarefractariedad delascrisis
epilépticas. Los espasmos del sindrome de Westy lascrisis parciales que
pueden preceder o seguir aésteeslaformade presentaci 6n masfrecuente.
También han sido descritas otros tipos de crisis, tales como crisis
mioclonicas, crisisparcialessimpleso complejas, conosingeneralizacion
secundaria, etc. siendo poco frecuenteslascrisisde ausenciastipicas, que
en nuestro caso se asociaron a crisis parciales complejas, como se ha
podido constatar en el estudio video-EEG critico.

046. ACTIVIDAD ASISTENCIAL NEUROPEDIATRICA EN LOS
HOSPITALESESPANOLES

M. TOMAS
Servicio de Pediatria. Hospital Francesc de Borja. Gandia, Valencia

Objrtivo. Conocer la actividad asistencial neuropediétrica en los hospi-
tales espafioles. Métodos Encuesta remitida a diferentes hospitales
tomando como base el catdlogo nacional de hospitales espafioles del

Ministerio de Sanidad Se comparé lavariable ‘ nlmero de camas’ entre
los hospitales que respondieron a la encuesta y los que no, y no se
encontraron diferencias significativas. Resultados. Se remitieron 277
encuestas, de las que contestaron 106 (38,27%). Un 60,38% de los
hospital esencuestadosrespondieron quesi contaban con unaconsultade
neuropediatria. Agrupando los hospital es por nimero de camas pedia-

tricas, aquellos quetienen 0-40 camas cuentan con consultade neurope-
diatria un 42,85%, los que tienen 41-100 camas cuentan con dicha
consulta un 92,85%, y aquellos con més de 100 camas tienen consulta
de neuropediatria el 100% de ellos. La tasa de nimero de consultas
neuropediétricas por 1.000 habitantes de 0-14 afios fue de 31,1, siendo
estatasamasel evadaen aquell os hospital es con menor nimero de camas
pediétricas. El 15% de todas |as consultas efectuadas en los hospitales
consultados, fueron neuropediétricas. De los hospital es encuestados 66
contaban con alguin neuropediatra. L atasade neuropediatra/pediatrafue
de 1 neuropediatra por cada 13,2 pediatras. Sélo 8 hospital es afirmaron
contar con camas de neuropediatria. Conclusiones. La mayoria de los
hospital es consultados, cuentan con una consulta de neuropediatria. La
tasadenumero de consultasneuropediatricaspor habitantesde0a 14 afios
esde 31,1, siendo esta tasa més elevada en |os hospital es mas pequefios,

hecho que probablemente se pueda atribuir alamayor accesibilidad de
estos hospitales.

065. FORMA PRECOZ DE LA ENFERMEDAD DE LAFORA

M.J. MAS2 M. MEDINA P, JM. SERRATOSA®, A. SANS 2 C.BOIX 2 F.X.

SANMARTI @

2 Servicio de Neurologia. ° Servicio de Anatomia Patolégica. Unitat Integrada
Hospital Clinic-Hospital Sant Joan de Déu. © Servicio de Neurologia. Fundacion
Jiménez Diaz. Madrid

Caso clinico. Presentamos una nifia de 12 afios con desarrollo normal

hastalos5 afios en que aparecen dificultades escol aresprogresivas. A 10s
9 afios se objetiva un déficit en el &readel lenguaje, el EEG es normal,
y sedetectaun hipotiroidismo quesecontrolaféacilmentecontratamiento
hormonal sustitutivo. A los10 afiosy 2 mesespresentaepilepsia, al inicio
crisis tonicas y tonico-clonicas que respondieron al tratamiento. Poste-
riormente aparecen miocloniasaxialesy palpebral es, resistentesadistin-
tos tratamientos, cada vez més frecuentes hasta ser diariasalos 12 afios.

Entonces aparecen, insidiosamente, torpeza motriz y ataxiay continda
el deterioro cognitivo. Los EEG registran un trazado de base lentoy mal

organizado, descargas de puntasy polipunta-onda en ambos occipitales
y respuesta fotoparoxisticacon laELI. Durante el suefio estan presentes
|oselementosfisiol 6gicossin activacion delos paroxismos. El video-EEG
muestra crisis mioclonicas axiales y palpebrales. Analiticay screening
metabdlico en sangre y orina, normales. RM craneal: atrofia cortical y
cerebel osa, lesion inespecifica frontal parasagital izquierda. El estudio
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cognitivo evidencia alteracion en la memoria verbal inmediata'y en
procesos de atencion con importante lentificacion ejecutiva. La evolu-
cion del cuadro electroclinico de su epilepsiay el progresivo deterioro
cognitivo hacen sospechar unaenfermedad deL afora. L abiopsiacutanea
axilar muestracuerposdeinclusion PASpositivoenlasglandulasecrinas,
confirmando el diagnéstico. Seestudianloscuatro exonesdel gen EPM2
y el andlisismutacional hasido negativo. El inicio con deterioro cognitivo
y la edad temprana en que se manifiesta son poco frecuentes en esta
entidad. Conclusion. Al inicio debe hacerse un diagndstico diferencial
con la epilepsia generalizada. La enfermedad de Lafora es una encefa-
| opatia epilépticamiocl6nicaprogresivay letal, de herencia autosémica
recesiva, por lo queinteresaun rapido diagnostico por susimplicaciones
pronosticas y familiares.

066. EVALUACION DE LA EFECTIVIDAD, SEGURIDAD Y TO-
LERANCIA DEL TRATAMIENTO PROFILACTICO CON TOPI-
RAMATO EN LA MIGRANA INFANTIL

J. CAMPISTOL 2, J. CAMPOS P, C. CASAS ¢, JL. HERRANZ @

@ Servicio de Neuropediatria. Unitat Integrada Hospital Clinic-Hospital Sant
Joan de Déu. Barcelona. ° Seccién de Neuropediatria. Hospital Clinico San
Carlos. Madrid. ¢ Seccidn de Neuropediatria. Hospital Virgen de la Arrixaca.
Murcia. 9 Seccién de Neuropediatria, Hospital Universitario Marqués de Val decilla.
Santander

Introduccién. Lamigrafiaesunaafecci én frecuenteen neurologiay en
lainfanciaen especial. L os tratamientos disponibles son sintométicos,

puesto quelaetiologiay patogeniano se conocen exactamente. Si bien
parece més estandarizado el tratamiento en lafase aguda, no lo estanto

en el aspecto profil actico. En neuropediatriase dispone de unaserie de
farmacos que se emplean como profil &cticosdelamigrafia, sin embargo
seguimos viendo pacientes migrafiosos que no responden a los trata-

mientoshabitual es. LosFAE han demostrado su eficaciaen el tratamien-

to entre otros del dolor y 6 de ellos han sido ensayados con mayor o
menor éxito. Objetivos. Determinar la efectividad profiléctica del

topiramato (TPM) en pacientes pediatricos con migrafiaque no hubie-

sen respondido a otros farmacos, al mismo tiempo determinar la
tolerabilidad clinica y seguridad del TPM. Pacientes y métodos. Se
trataba de un estudio observacional, de serie de casos, multicéntrico,

abiertoy prospectivo en pacientesentre 5y 18 afios con diagnéstico de
migrafia (IHS). Se excluian las pacientes en edad fértil o con otras
enfermedades concomitantes graves. La pautade tratamiento era: 0,5-

1 mg/kg/dia, primera semana; 1,5 mg/kg/dia, segunda semana; 2 mg/
kg/dia, tercerasemana, y 4 mg/kg/dia, cuartasemana. La pautapodria
ser modificada a criterio del investigador. Existia un cuaderno de
recogida de datosy visitas basales, 2 y 4 meses de tratamiento, donde
serecogian laintensidad del dolor, lafrecuencia, el cuestionarioMIDAS
modificado, la efectividad del tratamiento, reacciones adversas y
modificaciones en el tratamiento concomitante. Resultados Se reclu-

taron 24 pacientes, de los cuales dos abandonaron por intolerancia e
ineficacia. El 54% eran de sexo masculino y el 30% era menor de 10
anos, el 56% entre 10-12 afios, el 13% mayor de 12 afios. Lafrecuencia
de los ataques de migrafia en los Ultimos tres meses era de 2 por mes
(16%), 3 por mes (29%) y 4 por mes (16%). Se consideraba el dolor

en el acceso agudo como intenso con duracion <2 h (54%) y con

caracteristica pulsétil (75%). La escalade MIDAS modificada demos-

traba un grado de discapacidad |1 (30%), |11 (43%) y 1V (21%). Todos
los pacientes habian recibido previamente medicacion profil actica:

flunaricina(11), ciproheptadina(10), propanolol (5), nicardipino (1),

amitriptilina (1). En cuanto a la respuesta al tratamiento con TPM,

destacalamejoriaenlaintensidad delacefaleamigrafiosaconosinaura,

considerando laintensidad menor en mas de un 80% y los periodos de
cefaleas més cortos que antes del TPM en un 90% de casos. La dosis
mediade TPM alos 2 meses erade 3,1 mg/kg/dia, y alos 4 meses, de
3,9 mg/kg/dia. Ocho pacientes presentaron al menos una reaccion

adversaduranteel estudio: disminuciondelaatencion (3), inestabilidad

emocional (2), parestesias (2), pérdida apetitoy peso (2). Conclusion.

Laexperienciacon TPM en dosis bajas, como tratamiento profilactico
en la migrafia infantil es por 10 menos esperanzador, con efectos
secundarioslevesy reversibles. El tiempo detratamiento fuemuy corto

y seria necesario un estudio doble ciego para poder confirmar los
resultados iniciales.
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Moderadores: Dres. Caridad Garzo y Emilio Fernandez
Alvarez

O47.INSTILACION LOCAL DE UROCINASA EN NINA AFECTA
DE TROMBOSIS VENOSA CEREBRAL PORTADORA DE LA
MUTACION 20210G-A DEL GEN DE LA PROTROMBINA

B. PEREZ-DUENAS @ F.J. CAMBRA?, A. NOGUERA?, A. PALOMEQUE?,
T.TOLLP®, J. CAMPISTOL ¢, E. VIVES ¢

2 Unidad de Cuidados Intensivos Pediatricos. Servicio de Pediatria.® Servicio de
Hematologia. “Servicio de Neurologia. Unitat Integrada Hospital Clinic-Hospital
Sant Joan de Déu. Universitat de Barcelona. @ Servicio de Neurorradiologia.
Hospital General de Catalufia, Barcelona

Presentacion clinica. Nifia de 4 afios sin antecedentes que ingresa en
nuestro hospital por somnolenciay progresivadepresiondel sensorio. En
24 horasseagravael cuadro con crisis parcial es de hemicuerpo derecho
y hemiparesia derecha. Hallazgos radiol 6gicos: la TC craneal muestra
hematoma parengui matoso temporo-parietal izquierdo con colapso del

ventriculolateral izquierdoy moderadaobliteracién decisternasbasal es.

Laangio-RM y arteriografiacerebral defineniméagenescompatiblescon
trombosis delos senos sagital superior, transversoizquierdoy sigmoide.

Estudio defactoresderiesgo protrombéticos: lapaciente esheterocigota
parala mutacion G-A en laposicion 20210 del gen de la protrombina,

asociada con un riesgo elevado de trombosis. Es el factor de riesgo
genético detromboembolismo méas preval ente en lapobl acidn espafiol a.

Evolucién y tratamiento. La paciente recibe heparina endovenosa,

persistiendo unasituaci 6n de hi pertensi 6n endocraneal eisquemiatisular
con respuesta parcial a agentes hiperosmolaresy coma barbitdrico, por

lo cual se realiza cateterizacion selectiva del seno sagital superior e
instilacion de urocinasa (UK) continua durante un total de 72 horas. El

resultado es satisfactorio, con repermeabilizacion de los senos trombo-

sados, y buenarespuestaclinica, en ausenciade complicaciones. Actual-

mente |a paciente presenta paresia funcional de mano derechay recibe
tratamiento con anti coagul antes oral es. Conclusiones. 1) Propugnamos,

en base a esta observacion y alarevision delaliteratura, el tratamiento

fibrinoliticolocal precoz con urocinasaen nifios afectosdetrombosisde
Senos venosos que no responden al tratamiento con heparina sodica. 2)

Consideramos necesario incluir el estudio molecular de la mutacion
G20210A del gen de la protrombinaen €l cribaje de factores de riesgo
protrombético en la poblacion pediatrica.

048. IMPORTANCIA PRONOSTICA DE LOS HIPERECOS PE-
RIVENTRICULARESDE LA ECOGRAFIA TRANSFONTANELAR
NEONATAL A LA EDAD DE 7 ANOS

V. ROCAMORA, F. CARRATALA, V. ESCARIO, M. MOYA
Servicio de Pediatria. Hospital Universitario de San Juan de Alicante. San Juan
de Alicante.

Introduccion. El prondstico neurol 6gico alargo plazo delostrastornos
perinatales se ha intentado a través de sistemas como el eco-Doppler
transfontanelar (EDT), sin que exista acuerdo sobre la capacidad
prondstica de sus iméagenes, ya que el patron de referencia usado es
variable. Para evitar esto se tiende a utilizar marcadores de desarrollo
mas groseros pero universales (gj. marcha). Objetivo. Analizar la
capacidad prondsticaalargo plazo queloshallazgosdelaEDT neonatal
tienen en un marcador sencillo como la persistencia de seguimiento
neuropediétrico alaedad de 7 afos. Pacientes y métodos. Se estudian
53 pacientes (31 nifios y 22 nifias) que en el periodo neonatal (edad
posnatal< 25 dias) fueron examinados con una eco transfontanelar
(Dual Doppler. Sterling Philips, sonda5 M Hz) entre septiembrede 1993
y septiembre de 1994 por alguno delossiguientes motivos: sufrimiento
fetal agudo, asfixiaperinatal, encefal opatiahipoxicoisquémica, enfer-
medad i nfecciosao sospecha, taqui pneatransitoriadel RN, malformacio-
nesy prematuridad. Existen 14 pérdidasen el estudio, alos39restantes
se les revisa el estudio ecogréfico evaluando: asimetria ventricular,
hemorragias (papile), hemorragias de plexos coroideos, presencia de
quistesy presenciade hiperecosdifusosperiventriculares (HEP). Todos
se puntuaron de forma independiente por hemisferios. Los hiperecos
sedistinguieronsi afectaban aregionesposteriores, mediaso anteriores.
Sevalor6 lapresenciade un indice de resistividad de Pourcel ot mayor

REV NEUROL 2002; 35 (2): 163-194

VI CONGRESO NACIONAL DE NEUROLOGIA PEDIATRICA

o menor de 0,60. En cada caso se analiza el registro de seguimiento
pediétrico y neuropediétrico hastala edad de 7 afios. Resultados De
todas las variables morfoldgicas sélo la presencia de HEP en el
hemisferioizquierdo estapresenteen el 52,6% detodos|os seguimien-
tos neurolégicos de forma significativa (c>= 4,64; exac. Fisher p=
0,031) alaedad de 7 afos. Conclusion. LosHEP difusosdel hemisferio
izquierdo en el periodo neonatal pueden reflejar deformamassensible
alteracionesen areas cuyas manifestacionesclinicas sean maspreval en-
tes a largo plazo.

049. ENFERMEDAD DE MOYAMOYA'Y ANOM ALIA MORNING
GLORY: ¢(UNA ASOCIACION CASUAL?

M. VAZQUEZ-LOPEZ 2, L. CARRASCO-MARINA & A. ARREGUI-SIERRA?,
E. CORTES-VALDES®

2 Servicio de Pediatria. P Servicio de Oftalmologia. Hospital Severo Ochoa.
Leganés, Madrid

Objetivo. Presentar laasociaci 6n deenfermedad deM oyamoyay unarara
anomaliadel desarrollo del disco optico, llamadamorning glory. Pacien-
tes y métodos. Presentamos el caso de un varén de 5 afios que consulta
por presentar varios episodios de cefalea intensa hemicraneal asociada
lenguaje incoherente y poco fluido, que duran varias horas y ceden
espontaneamente. L aexploraci6n neurol 6gicaeranormal salvoel fondo
deojo derecho en que presentabaunaanomaliamorningglory. Serealizé
EEG durante uno de | os episodios que presentaba enlentecimiento de la
actividad de fondo en hemisferio izqdo. sin actividad epileptiforme. La
analitica, CT craneal y EEG intercriticofueronnormales. LaRM cerebral
y la angio-RM fueron compatibles con enfermedad de Moyamoya.
Conclusiones. Laanomaliamorning gloryesunararamalformacion del
disco éptico que consiste en agrandamiento del mismo, alteracion en el
tejido glial peripapilar y en lavascularizacion retiniana. Laenfermedad
de Moyamoya es una vasculopatia infrecuente, en general de causa
desconocida; que consiste en una estenosis progresiva de las porciones
terminales de las arterias carétidas internas o porciones proximales de
arterias cerebrales anteriores y medias. En lainfancia suelen cursar con
cuadros isquémicos. Recientemente se han descrito en la literatura
algunos pacientes con anomalia morning glory, asociado a alteraciones
en lavascularizacion intracraneal (enfermedad de Moyamoya, heman-
giomas...). Estos autores sugieren que unadisgenesiade arteriasintrace-
rebralesserialacausadelosdosprocesos. Anteun pacientecon anomalia
morning glory, sobre todo si presenta clinica neurolégica, se deberia
valorar realizar angio-RM cerebral para descartar alteracion en la
vascularizacién intracerebral .

050. TROMBOSISVENOSA CEREBRAL EN LA INFANCIA

A. VILLAREJO GALENDE, A. CAMACHO, M. PENAS, R. JUNTAS, R. SI-
MON, A. MUNOZ, F. MATEOS
Unidad de Neurologia Infantil. Hospital Doce de Octubre. Madrid

Introduccion. Latrombosisvenosacerebral (TVC) enlainfanciaesuna
patologia infrecuente y potencialmente grave, que tiene diferentes
caracteristicas en el periodo neonatal . Revisamos nuestraexperienciaen
nifios mayores de un mes. Pacientesy métodos. Se analizaron de forma
retrospectivalas TV C diagnosticadasen nuestraunidad enlos Gltimos 12
afios, excluyendo |os casos neonatal es. L as variables estudiadas fueron
edad, sexo, presentacion clinica, caracteristicasradiol 6gicas, tratamiento

y evolucion. Todos los pacientes fueron diagnosticados mediante TAC
0 RM craneal. Resultados Se 12 pacientes(5nifias, 7 nifios), conunaedad
mediade4 afiosy 10 meses (3 meses-12 afios). Todospresentaban clinica
dehipertensionintracraneal, ai slada(3) o acompafiadadecrisiscomicia-
les(5), signosfocales (4) o alteracién del nivel de conciencia(5). En 11
pacientessereaiz6 TACy en8RM craneal. L ascausasfueron: infecciones
(dosotitis, unasepsis), alteracionesdelahemostasia(un déficit deproteina
S, un sindrome antifosfolipido), deshidratacion (2), cardiopatia (1),

traumati smo craneoencefalico (1) y radioterapiacraneal (1). Endoscasos
no se pudo determinar la etiologia. Siete pacientes se recuperaron por
completo, trespresentaron secuel aslevesy dosfall ecieron. Conclusiones.

LaintroducciéndelaRM hafacilitado el diagnésticodelaTVC. Siempre
sedeben buscar causas predi sponentes, yaque seran lasque condicionen
el prondstico y el tratamiento.
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10. TRASTORNOSNEUROMUSCULARES
Moderadores: Dres. M. LuzRuizFalcdy Miguel Angel Martinez
Granero

OS51.EPI DEMIOLOGIADELAPARALISISFACIAL PERIFERICA
EN NINOSDE ALAMAR

R. ALVAREZ-FUMERO?, D. DIAZ-DELGADOP

2 Sarvicio de Neuropediatria, Hospital Pediatrico Centro. La Habana. ® Especialista
en Medicina General Integral, Policlinico C. Neninger. Alamar, La Habana, Cuba
Objetivo. Conocer |as caracteristicas epidemiol dgicas, clinicasy etiopatogé-
nicas, de nuestraserie de pacientesy establecer relacion entrelavariedad de
tratamiento y la evolucion. Pacientes y métodos. Se realizd un estudio
descriptivoy retrospectivocon 51 nifiosafectosdepardlisisfacia periférica,
cuyas edades oscilaron entre 4 mesesy 14 afios, con un valor medio de 6,7
afos. El diagnostico se establecié en base a la ausencia de cuaquier
enfermedad conocida que tuviese relacion con e cuadro y siempre que
cumpliera los siguientes criterios. Imposibilidad de arrugar la frente,
imposibilidad de ocluir el ojo y desviacién de la comisura labial. Se
determinaron las siguientes variables: edad, sexo, incidencia estacional,
antecedentesfamiliaresdePFP, antecedentespatol 6gi cospersona es, manifes-
tacionesclinicas, tiempo transcurrido desde el inicio delossintomashastala
valoracion médica, y necesario para alcanzar la recuperacion clinica,
tratamiento recibidoy respuestaasusvariantes. Resultados Laedad media
de presentacion fue mas elevada en las nifias, siendo el grupo de 1 a4 afios
el més afectado con igual incidencia para ambos sexos. El mayor nimero
de casos se diagnosticd en los meses de enero y junio. No encontramos
diferenciassignificativas en cuanto alalocalizacion delapardisisenunou
otroladodelacara. El 86,3% denuestrospaci entesseclasificaroncomoforma
idiopética de PFP, siendo la infeccidn respiratoria aguda €l antecedente
patol 6gi co persona méasfrecuentementereferido. El tiempoquetranscurrié
entre e inicio de los sintomas y la valoracion facultativa no influyé en el
pronéstico evol utivo. L ospacientesnecesitaron como promediotressemanas
paraalcanzar larecuperacion clinica Lavariedad detratamiento noinfluy6
significativamente en el tiempo necesario para alcanzar la recuperacién.

052. MIOPATIAS NEONATALES: DIAGNOSTICO PRECOZ Y
PRONOSTICO

R. ERAZO? J. LAS HERASP, S. GONZALEZ®, A. HENRIQUEZ 2, S. DI-
MAUROY

2 Sarvicio de Neurologia, Hospital Luis Calvo. Mackenna, Chile. ® SA. Patolégica
Hospital San Borja. Arriarén, Chile. © SA. Patol6gica Hospital U. Catdlica. Chile.
d Columbia University, Preshiterian Hospital. New York, USA

Introduccion. Las miopatias congénitas,consideradas no progresivas y
relativa- mente benignas ocasionalmente producen cuadros graves en el

recién nacido (RN), algunos de curso fatal . Las miopatias metabdlicas en
cambio,se expresan cominmente en el neonato por cuadros graves y
progresivos. Objetivos. Presentar lascaracteristicasclinicasdelasmiopatias
neonatales, demostrar la posibilidad de diagndstico precoz a través de
biopsiamuscular por punciony establecer el pronostico deestasentidades.

Pacientesy métodos. Sedescriben9reciénnacidos(4varonesy 5 mujeres)

con miopatia, diagnosticados mediante biopsia muscular por puncion,
entreel primer mesy un afio devida, desde 1996 a2000 en el Hospital Luis
Calvo Mackenna, de Santiago de Chile. Resultados. Antecedentes prena-
tales: 3 RN con movimientos fetal disminuidosy 4 con polihidroamnios
materno. Sin consanguinidad paterna en los 9 RN. Producto del primer
embarazo en 5 casos, y antecedentes familiares de miopatiaen 2. Pretér-
mino: 5 RN. Apgar menor de 6 alos 10': 4 RN. Signos clinicos: todos los
RN tuvieron hipotonia grave, debilidad muscular marcada, disparesia
facial y trastornosalimentarios. 7 tuvieron trastornosrespiratoriosgraves,

4 oftalmoplejia externa, 4 luxacién de caderasy 3 macrocefalia. Estudio

hi stopatol égi co e histoquimico: 6 miopatias congénitas (3 miotubulares,1
nemalinica, 1 desproporcién defibrasy 1inespecifica) y 3 mitocondrio-
patias (déficit de Cox en 2y déficit complejosl, I11 y 1V en 1). 4 pacientes
fallecieron, 2 con miopatia miotubular y 2 con mitocondriopatia. 1
permanece alin conectado a VM, con dos afios de vida, y 4 muestran
progreso motor sostenido. Conclusiones. 1) Esposiblerealizar diagnéstico
de miopatia neonatal mediante estudio histopatol gico e histoquimico de
biopsia muscular por puncién. 2) Se determina como factores de mal

pronostico: Apgar menor de 6 alos 10", pobreza o ausencia de motilidad
esponténea durante el primer mes de viday permanenciaen VM por mas
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de5semanas. 3) Seenfatizalaimportanciadeestabl ecer diagndstico preciso
demiopatia, aser posible en el primer mesdevida, por lasimplicaciones
prondsticas y de consejo genético.

0O53. DISTROFIAS MUSCULARES CONGENITAS CLASICAS
(DMC). PUESTA AL DIA Y DESCRIPCION DE LAS FORMAS
IDENTIFICADAS HASTA EL MOMENTO A PARTIR DE UNA
SERIE DE 85 CASOS

S. QUIJANO-ROY & B. ESTOURNET 2, URTIZBEREA & N. ROMERO b,
P. GUICHENEY P

Consorcio Francés de Investigacion Biomédica de Distrofias Musculares Congénitas.
aServicio de Pediatria, Reanimacion y Rehabilitacion Neuro-Respiratoria, Hospital
Raymond Poincaré. Garches, Francia. b Unidad INSERM 523 I ngtituto de Miologia,
Grupo Hospitalario Pitie-Salpétriére. Paris, Francia.

Introduccién. Las DMC son un grupo heterogéneo de enfermedades
muscul aresde herenciaautosomicarecesiva. Lasformasllamadas' clésicas
no estdn asociadas aretraso mental 0 malformaciones cerebrales. Reciente-
mente se han dado grandes avances en su diagnéstico genético. Objetivos.
Descripcion delasformas de DMC clésicasidentificadas hastael momento
apartir de unaserie de 85 pacientes. Pacientesy métodos. En el cursodeun
estudio prospectivo, losdatos clinicos, paraclinicos, immunohistoquimicos
y genéticos de 85 casos con DMC clésica han sido analizados. Once casos
fueron excluidos previamente por retraso mental y tres casos tras la
identificacion de mutaciones en lamina A/C (distrofiamuscular de Emery-
Dreifussnoligadaal X). Resultados. 84%del oscasospresentabanunfenotipo
reconocido dentro de la clasificacion actual: @) Deficiencia primaria en
merosi naconmutacionesenel genLAMA2(35%); b) Casoscon hiperlaxitud
distal, con o sin antecedente de artrogriposis congenita (19%); c) Casos
asociadosarigidez cervicoespinal origid spine syndrome(16%: 4 pacientes
tenian mutaciones en € gen SEPN1 (RSMD1), y en dos se excluy6 esta
anomalia) ; d) Formasgraves(formaneonatal, formaraidamenteprogresiva
con pseudohipertrofia muscular (Duchenne-like) (14%: 6/12 casos tenian
mutacionesenel gen FKRP).Conclusion. El diagndsticoprecisodelasDMC
clésicas puede determinarse en un nimero importante de casos gracias a
reconoci mientodelosmarcadoresfenoti picosdecadaforma. Existenalinun
ndmero de casos sin anomalia genética conocida.

Otros miebros del Consorcio DMC y colaboradores: Barois A, Bonne G,
Chabrol B, Chaigne D, Commare MC, Desguerres|, Cuisset JM , Echenne
B, Ferreiro A, Gray F, Leclair-Richard, Mayer M, Mogadashzadeh B,
Penisson |, Richard P, Toutain A, Viollet L

054. SINDROME DE GRADENIGO

C. VIZCAINO DIAZ 2, N. ESPINOSA SEGUI 2 F. REVERT LAZARO 2,
M.A. FUENTES CASTELLO? C. NEIPP? J. SAEZP, F. VARGAS ©

2 Seccidn de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. ® Servicio de RM.N. Sarvicio
de Pediatria. H.G.U. Elche, Alicante

Introduccién. Laafectaciondel V1 par craneal, asociadaonoal aafectacion
delosparesV y VI, secundariaapetrositis, como complicaciondeunaotitis
media aguda (OMA), constituye el sindrome de Gradenigo, entidad
nosol gica de infrecuente aparicién en laactual era antibiotica. Objetivo.
Hacer énfasisen lanecesidad deincrementar el indicedesuspicaciaclinica
ante la presencia de una pardlisis del VI par y antecedentes de OMA.
Describimosacontinuacionloshallazgosclinicosy neurorradiol égicosde
una paciente afecta de tal patologia valorada en nuestro servicio. Caso
clinico. Nifiade 10 afios, con antecedentesderinoconjuntivitisal érgicaque
acude por cefaleafrontal, pulsétil, cotidiana, de 3 semanas de evolucion,
gue cede con analgesia habitual. Un mesy medio antes habia presentado
OMA izquierdasupuradanotratada, presentando nuevo episodio deOMA

dossemanasmaéstarde, tratadacon antibioterapiaoral. Loshallazgosfisicos
mésdestacadosenlaexploracioninicial consistieronenpardisisdel VI par
izquierdo, sensacion subjetivadediplopiaipsilateral y signosresidualesde
OMA izquierda, sin otrafocalidad neurol égica. Antetal signologiaclinica
se solicitan las expl oraciones complementarias pertinentes para descartar
patologiaintracraneal . No sevisualiz6 signos de papiledemaen lafundus-

copia. Laopacidad delasceldillasmastoideasizquierdasy signosinflama-

torios en la porcion petrosa apical objetivados en el TAC cranea eran
compatibles con petrositis apical aguda, que se evidencié como sefial

hiperintensa en la secuencia ponderada en T, y realzadas mediante
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inyeccion degadolinio enlaRM. Se paut6 antibioterapiay corticoterapia
durante4 semanas. Evol utivamente seaprecid resolucién delapardlisisdel
VI par, asf como normalizacién de los hallazgos patol 6gicos en la RM.
Conclusién. Antesignosde afectacion del VI par y antecedentesde OMA
previasehadedescartar laexistenciadeunapetrositisapical asociada, rara
actualmente pero que puede complicar el devenir evolutivo de una
patologia infecciosa frecuente en la edad pediétrica.

064. TIMECTOMIA EN LA MIASTENIA GRAVIS JUVENIL

A. CAMACHO 2 A.VERNET & J. COLOMER @ M. PINEDA 2, J. CAMPISTOL 2
JM.RIBOP, M. MEDINA ©

2 Sarvicio de Neurologia Pediatrica. ® Servicio de Cirugia Pediétrica. © Servicio de
Anatomia Patolégica. Unitat Integrada Hospital Clinic-Hospital Sant Joan de
Déu. Barcelona.

Introduccién. Lamiasteniagravisjuvenil esunaenfermedad autoinmune
infrecuente cuyaclinicay manejo terapéutico no difiere delasformasdel

adulto. El tratamiento crénico con corticoidesimplicaunaelevadaproba-
bilidad de efectos adversos en la infancia, por lo que se recurre a la
timectomia cada vez a edades mas tempranas y con mejores resultados.

Objetivos. Analizar el perfil clinicoy evolutivodelamiasteniagravisjuvenil

tratada mediante timectomia en nuestro centro. Pacientes y métodos.

Presentamoscuatro nifiasdeedadescomprendidasentrelos5y los13afios,

diagnosticadasde miasteniagravisgeneralizadacon af ectacion bulbar. Una
inici6 con unacrisismiasténica Entodasserealizo test de Tensilon® ,estudio
electrofisioldgico, determinacion de AChR, CT torécico y pruebas de
estudio de autoinmunidad y funciéntiroidea. Traslacirugia, seanalizo el

timo histol égicamente. Resultados. Todaspresentaronuntest de Tensilén®

positivoy seropositividad paraA ChR. Recibieron tratamiento con antico-
linesterasicosadosismaximastoleradasy corticoidessinllegar aremision
completa, por loquefuerontimectomizadasen el primer afio deevolucién.
En3casosserealizé unabordajetransesternal y enunovideotoracoscopia.
Todos los timos mostraron hiperplasia linfoide. Tras un seguimiento
variable, las nifias se encuentran actualmente asintométicas, aunque
ninguna ha podido abandonar completamente el tratamiento farmacol 6-
gico. Conclusiones. Latimectomiaesuno delospilaresdel tratamiento de
la miastenia gravis juvenil. La utilizacion cada vez més frecuente de la
videotoracoscopiaconsigueresultadossimilaresalosdelacirugiaconven-
cional con menos problemas postoperatorios y estéticos.

11. TRASTORNOS DEL DESARROLLO EVOLUTIVO
Y MALFORMACIONES

Moderadores: Dres. Juan José Garcia Pefiasy Rosa Arteaga

055. EVOLUCION NEUROL OGICA DE LOS RECIEN NACIDOS
SOMETIDOS A OXIGENACION MEDIANTE MEMBRANA EX-
TRACORPOREA (ECMO)

P. CASTRO DE CASTRO, D. BLANCO-BRAVO, M. SANCHEZ-LUNA,
B. BERNARDO, M.L. FRANCO, M.L. SERRANO, A. LOPEZ, E. MADERUE-
LO, E. SANZ, J. PRIETO

Pediatria (Neuropediatria) . Hospital Gregorio Marafién (Infantil) . Madrid

Introduccién. LaECMO (extracorporeal membrane oxigenation) es una
técnica de by-pass cardiopulmonar para prolongar la supervivencia de
neonatos con fallo cardiopulmonar grave pero reversible. Sin embargo,
tanto por lagravedad delaenfermedad base como por latécnicaensi, tiene
una relativamente alta morbilidad neurolégica. Investigamos tanto la
morbilidad neonatal como el desarrollo posterior en 21 neonatos que
recibieron esta nueva técnica iniciada en nuestro hospital en octubre de
1997. Pacientesy métodos. Seincluyeron 21 RN del programade ECMO,
analizando modalidady factoresderiesgo. Seevaluaron neurol égicamente
antes, durantey tras ECM O mediante clinica, neuroimagen y neurofisio-
logia. Seguimiento seglin recomendaciones adaptadas de la ELSO para
deteccion de déficit motores, sensorialesy cognitivos. Resultados. Grupo
respiratorio: 12 casos, 5 sin déficit en seguimiento, 3 de riesgo (2 se
normalizaron en el seguimiento, 1 retraso del lenguaje expresivo), 3 con
afectacion leve-moderada, 1 perdido (infarto cerebral). Grupo cardiol 6-
gico: 9casos, 1 PCl coninfarto cerebral bileteral, 2 conhemiparesia, 2con
afectacion levey evolucion favorable posterior, 3 sin secuel as detectadas
fallecieron sibitamente antes del segundo estadio de Norwwaod, 4 sin
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secuelas. Conclusiones. LapresenciadealteracionesmenoresEEG ocrisis
sinlesidnestructural no secorrelacionaron con prondsticoadverso. LaMRI
mostro valor predictivo: trombosis senosvenosos sininfartos secundarios
y aumento del espacio extraaxial mejoraron en el seguimiento. Infartos
i squémi cos asociaron mayor déficit motor que cognitivo. Lasalteraciones
MRI y EEG gravestuvieron predominio derecho. Sélo un caso (4,5%) se
encuentra con déficit grave.

056. LA HEMIMEGAENCEFALIA, UN TRASTORNO DE LA
ESTIRPE CELULAR

L. FLORES 2 H.B. SARNAT 2, G. DAVILA-GUTIERREZ b, A.ALVAREZ P

a Neurol ogia Pediatrica/Neuropatologia. Cedars-Sinai Medical Center. Los Ange-
les, California, USA. ?Servicio de Neurologia, Ingtituto Nacional de Pediatria de
la Ciudad de México, Distrito Federal. Ciudad de México

Objetivo. Informar nuestraexperienciarecientesobrelaneuropatol ogiade
la hemimegaencefalia (HME) que sugiere un origen distinto de esta
malformacion al tradicionalmente aceptado como un trastorno de la
migracion neurobl astica. Pacientesy métodos. En tres pacientescon HME
seestudio el tejido cerebral anormal, obtenido mediante hemisferectomia
por epilepsiaintratable. Un paciente tenia sindrome de nevo epidérmico
y dosHME aislada. Edades de | os pacientesal momento de lahemisferec-
tomia: 40 dias, 4 meses y 4 afios. El estudio neuropatol 6gico incluyd
marcadores inmunocitoquimicos de la maduracién neurona y glial:

MAP2, NeuN, cromogranina-A, NFP, sinaptofisina, vimentina, GFAP,

proteina S-100b, MIB-1. Tinciones histoquimicas: naranja de acridina,

luxol fast blue, PASYy plata Bielchowsky; microscopia electrénicaen un
paciente. En condicionesnormal es, lasneuronassdl o expresan marcadores
inmunocitoquimicosneuronalesy lagliasolo expresamarcadoresgliales.

Resultados. Laarquitectura del tejido en |os tres pacientes mostré desor-
ganizacion, faltadelaminaciony desorientacion delosprocesoscelulares;

muchascél ulasgrandesdeformay procesosatipicos, con multiplesnticleos
pleomorficos, otras en formade globo. Muchas células mostraron inmu-
norreactividad mixta, expresando |os dostiposde proteinas, neuronalesy

gliales, sobretodo las células globo. No se encontraron célulasen €l ciclo

mitético ni fibras radiaes gliales. Conclusiones. La inmunorreactividad
mixta en la HME sugiere que es una malformacién hamartomatosa que
ocurre en la etapa en que se define la estirpe celular, apartir de latercera
semana del desarrollo, que corresponde también ala época.

057. ESTIMULACION PRECOZ EN NEONATOS ENTRE 1.000 Y
1.500 g. ¢(ES SSEMPRE NECESARIA?

A. LOPEZ-VAZQUEZ, P. CASTRO-CASTRO, P. DOBON-WESTPHAL,
C. SERRANO-LOREDO, D. BLANCO-BRAVO
Pediatria (Neuropediatria). Hospital Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccion. Clasicamente se ha considerado que los menores de 1.500 g

son de ‘riesgo neurol6gico’ y debian siemprerecibir a altaun tratamiento

de estimulacion precoz. Sin embargo, esto supone en muchos casos una
carga, tanto detiempo como econémicaparalospadresy unamasificacion

de los centros donde se imparte este tratamiento. Con este fin hemos
controlado neurol égicamente a 94 nifios que nacieron con un peso entre

1.000y 1.500 g con € fin de precisar los factores neonatales que implican

unpeor prondstico, y por ende, unamayor necesi dad deestimul aci én precoz.

Pacientesy métodos. Se estudian 94 neonatos de 1.000 y 1.500 g seguidos
neurol 6gi camenteduranteun minimo de24 mesesy seval oran seisvariables

de tedrico valor prondstico neurolégico. Extraneurol égicas. enfermedad

maternaprevia, sexo, Apgar alos5minutos, y tiempo deventilacion mecanica
y neurolégicas. Exploracion neurolégicay hallazgos de neuroimagen. Se
realizaun estudio estadistico delasignificacion prondsticade cadavariable
analizaday posteriormente una escala prondstica de O (ningun factor de
riesgo) a8 (riesgo maximo). Resultados. El 13,8% tuvieron secuelasgraves
0 muy graves, €l 23,4% levey el 62,8% ninguna. Ningunade las variables
analizadas tuvo aisladamente significacion estadistica, pero agrupandolas
segun laescaladescrita se encontrd unaasoci aci on estadisticamente signifi-

cativa (p= 0,001) entre la puntuacion obtenida y el grado afectacion.

Conclusion. Las variables analizadas de forma conjunta segin €l score
descrito tienen un alto valor prondéstico, por lo que probablemente puedan

ser Utiles para sel eccionar |0s neonatos con peso entre 1.000 y 1.500 g que
deban recibir tratamiento de estimulaci6n/rehabilitacion precoces.
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058. LESION CEREBRAL EN EL RECIEN NACIDO DE MUY BAJO
PESO: IMPORTANCIA DE LA FIEBRE MATERNA DURANTE EL
PARTO

C.R. PALLAS ALONSO, J. DE LA CRUZ, A. GARCIA-BURGUILLO, M.L.
PERALTA, M. MIRALLES, M. LOPEZ-MAESTRO
Servicio de Neonatologia. Hospital Doce de Octubre. Madrid.

Fundamentos. No estabien establecidalarel acion entrelainfeccion materna,
€l parto prematuroy el dafio cerebral neonatal. Se consideralahipoétesisde
queel riesgodedario cerebral podriaser mayor si ocurrefiebrematernacerca
del parto. Objetivo. Comparar laincidenciadelesion cerebral val oradapor
ecografiacerebral enreciénnacidosdebajo peso, peso denacimientoinferior
a1.500 g, con y sin fiebre materna durante el parto. Pacientesy métodos.

Estudio etiol 6gico. Untotal de 518 recién nacidos de muy bajo peso fueron
elegibles para este estudio. Nacieron en el Hospital Doce de Octubre entre
enerode1991y diciembrede1997.77 (15%) fallecieronantesdelaprimera
ecografiacerebral y no se dispuso deinformacién sobre latemperaturadel

parto en 24 (5%) de las madres. Un total de 425 nifios y sus 387 madres
constituyeron la poblacion de estudio. Un asistente entrenado y que
desconociael objetivodel estudio, revisdlashistoriasdel partodelasmadres.

L afiebrematernase definid como unatemperatura® 38°C. Seconsideraron
variablesresultado paraeste estudio lasimégenesecol ucentesen lasustancia
blanca cerebral y la hemorragia peri-intraventricular diagnosticadas por
ecografia. Lasecografias cerebral es se obtuvieron enlas primeras 48 horas
devida, alos 7 dias, 28 diasy antes del alta. En este estudio se utiliz6 para
cadanifio lainformacién delapeor ecografiacerebral . Resultados. Laedad
gestacional y el pesomediosfueronde29 semanasy 1.175g. Seencontraron
imégenes ecolucentes en la sustancia blanca cerebral en 37 nifios (9%) y
hemorragia periventricular en 88 (21%). Las madres de 25 nifios (6%)

tuvieronfiebrepreintraparto. Seis(24%) delosnifiosnacidosdemadrescon
fiebre en el parto y ocho (31%) de los nifios nacidos de madres sin fiebre
intraparto tuvieron imégenes ecolucentes en la sustancia blanca cerebral,
riesgorelativo3,1(1,4-6,8).Conclusiones. Enesteestudio, lafiebrematerna
338 °Cenél parto, como indicador deinfeccion materna, seasocio conun
riesgoincrementado deimagenesecol ucentesenlasustanciablancacerebral.

063. ENCEFALOPATIA CON CALCIFICACIONES PROGRESI-
VASDELA SUSTANCIA BLANCA,HIPERPROTEINORRAQUIAY
AFECTACION DE NUCLEOSDE LA BASE

A.GARCIA-CAZORLA, M. GALVAN-MANSO, M. GUITET, G. AZNAR-LAIN,
A. CAPDEVILA, J. CAMPISTOL

Servicio de Neurologia. Unitat Integrada Hospital Clinic-Hospital Sant Joan de Déu.
Barcelona.

Introduccion. Presentamos un paciente con una encefalopatia precoz
caracterizada por epilepsia, hipotonia, retraso psicomotor, cegueracortical
ehiperproteinorraquia. Laneuroimagen muestracal cificacionesprogresivas
desustanciablancay af ectaci on degangliosbasal es. L osexamenesrealizados
no han concluido en un diagndstico. Caso clinico. El paciente iniciacrisis
parciales al mesde vida. Examen clinico normal. EEG: paroxismos gene-
ralizados, TAC: microcalcificaciones de sustancia blanca frontal derecha.
Bioguimica basicay serologia TORCH, negativas. FO normal. LCR: 112
mg/dL proteinas, 10 leucocitos, lactato y aminoacidos normales. RM:
iméagenes compatibles con calcificaciones pseudonodul ares periventricul a-
res, ehiperintensidad de putameny tdlamo. Interferén alfaen sangrey LCR,
normal. EMG/V CN, normal es. Estudio metabolico basi co, normal . En pocos
meses evolucion hacia epilepsiafarmacorresistente, gran hipotonia, retraso
psicomotor grave, ausenciadecontactovisua y hepatomegalia. Seprofundiza
entoncesenlosestudios: PEV déhiles, ERG normal, metabolismofosfocécico,
biotinidasa, CDT, biopterinasurinarias, cobre, ceruloplasmina, &cidosgrasos
de cadenamuy larga, PCR paraadenovirus, arbovirus, herpes, toxoplasma,
rubéolay CMV en LCR, negativos. RM alos 6 meses. extension difusade
laafectacion de sustanciablancaanivel frontotemporal, hiperintensidad de
caudado y nucleo rojo y mucho menos de putamen y tdlamo. TAC:
calcificaciones bilaterales frontales de sustancia blanca mucho menos
evidentesqueenlaRM. Biopsiamuscular: ateraciondel patrénmiofibrilar.
Estudio cadenarespiratoriaen misculo y fibroblastos normal. Persistencia
decrisisrefractariasy retraso psicomotor gravea afio devida. Conclusiones.
Las calcificaciones y afectacion de ganglios basales hicieron investigar
infeccionescongénitas, €l sindromedeAicardi-Goutiéres, lacoriomeningitis
linfocitaria, trastornos del metabolismo fosfocé cicoy otrasmetabol opatias
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(mitocondriales, CDT, biopterinas, lisosomales). El aspectoy laevolucion
delaneuroimagen, la afectacion del ndcleo rojoy el caréacter progresivo
delaenfermedad confieren un perfil muy particular, quizaenrelacion con
una nueva encefal opatia.

12. MISCELANEA
Moderadores: Dres. José Carlos Cabreray Gaspar Rullan

O59.HIDROCEFALIASPRENATALES: NUESTRA EXPERIENCIA

E. CASTEJON-PONCE @, E. LEON-ANGOS 2, A. MUNOZ-MELLADO?, C.
BOLDOVA-AGUAR 2 M. CUADRADO-MARIN 2, V. REBAGE-MOISES?, J.
LOPEZ-PISON 2

2 Seecion de Neuropediatria. ® Seccién de Neurologia. Hospital Universitario Materno-
Infantil Miguel Servet. Zaragoza

Objetivo. Revisar nuestra experiencia con las hidrocefalias, con especia
vaoracion delos prenatales. Pacientesy métodos. Se revisan retrospectiva
mente |as historias clinicas de los nifios con hidrocefalia, valorados en la
seccion de neuropediatria desde mayo de 1990 hasta febrero de 2002.
Resultados Sehan encontrado 159 casos de hidrocefalia, correspondientes
al 2,8%del total de’5.587 nifiosdelabasededatos. Son 56 posnatal es(35,8%),
29 perinatales (18,2%), 22 por mielomeningocele (13,8%) y 51 prenatales
(32%). Los 51 casos prenatales corresponden a 27 nifios (52,9%) y 24
nifias(47%), conunamediadeseguimientode3,1afios. L aedad delaprimera
consulta fue en periodo neonatal en 30 casos (58,8%), siendo en 16 por
diagndstico prenatal, de 1 a6 meses en 7 (13,7%), de 6 meses a 2 afios en
6(11,7%), de2 a5 afiosen 2 (3,9%), de 5 a 10 afiosen 3 (5,8%), y masde
10 afios en 3 pacientes (5,8%). Los motivos de consulta més frecuentes
fueron: diagnostico prenatal en 16 casos (31,3%) y macrocefalia en 21
(41,1%), 18 menoresde dos afios. En 3 casos se manifest6 por hipertension
endocraneal, y en uno, por disminucion de agudezavisual con papiledema.
Discusién. Laecografiaeslatécnicaidea en e diagndstico y seguimiento
delahidrocefalia, tanto en el diagndstico prenatal como en €l estudio dela
macrocefaliaconfontanelaabierta. Si lafontanel aestacerrada, el diagndstico
lo establecen las otras técnicas de neuroimagen, indicadas por la clinica,
especialmente hipertension endocraneal o papiledema.

060. DISTROFIA MIOTONICA CONGENITA (DMC). STEINERT
NEONATAL E HIDROCEFALIA COMUNICANTE

M.A. DELGADO-RIOJA 2, J. SIERRA-RODRIGUEZ @, . IBANEZ-GODOY 2,
M. ROSSO-GONZALEZ 2, M. LUCAS P

2 Unidad de Neuropediatria. Hospital Juan Ramdn Jiménez. Huelva. ® Servicio de
Biologia Molecular. Hospital Virgen Macarena. Sevilla.

Introduccion. LaDMC se caracterizaen €l RN por una hipotonia generali-
zada, distrésrespiratorio, dificultadenlasuccidny degluciony deformidades
esquel éticas. Su herenciaesautosomicadominante, y sehalocalizado el gen
enel brazolargodel cromosomal9, enelinterval019g13.2-q13.3.Elandlisis
delafrecuenciadel fragmento anémal o haevidenciado unaexpansion del

ADN, debido alarepeticion de un triplete de nucledfidos CTG. El tamafio
del fragmento andmal o secorrel acionacon unamayor expresividad clinica,
existiendo un aumento intergeneracional del tamafio del triplete, lo que
explicael fendmeno de anticipacion. LaDMC setransmite exclusivamente
por via materna; la enfermedad sigue un curso bifésico, con un primer
periodoneonatal gravey, posteriormente, unamejoriaprogresivahastallegar
aunasegundafasequesemanifiestacomo DM del adulto. Estehechosugiere
gue existe un factor materno humoral sobreafiadido de tipo metabdlico o
inmunolégico, que afectaria por via placentaria al feto portador del gen
anoémalo. Pacientes y métodos. Presentamos a 8 nifios diagnosticados de
DMC, enbaseaunoscriteriosclinicosdesospecha(Wesstrom), y sedemuestra
enlasmadres(lascual esdesconocian su enfermedad) el fendmeno moténico.

Traslaexploracion clinicay EMG, se confirmael diagndstico con estudio

de biologiamolecular del gen andmalo en el RN y familiares. Entodos|os
casos se practicaron pruebas de neuroimagen, eco-transfontanel ar (8 casos)

y TAC craned (5 casos). Resultados Entrescasossedetect unahidrocefalia
tetraventricular (neuroimagen), que se acompafié de hidrocefalia clinica
(macrocefalia evolutiva) y de mecanismo arreabsortivo (cisternografia
isotépica). Enun caso preciso vavuladederivacion, y enlosotrosdos casos
(hermanos), no, por compensacion delahidrocefaliaespontaneamentesin

tratamiento. En dos casos existiaaumento leve delosventriculoslateralesy
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en tres casos |a neuroimagen fue normal . Comentarios. Existen pocos casos
publicados de hidrocefaliaen DM C. También se hadescrito hidrocefaliaen
adultoscondistrofiamioténica. El aumento delosventricul oslateralesesun
hecho conocido y frecuente de patogeniano bien aclarada. El genanémalo
delaDMC esresponsable dela codificacion de una proteinahomélogaala
proteincinasadependientede AMPc, lacual actuariamodulandolapermea-
bilidad delamembranacelular atravésdelafosforilacion del canal desodio.
Esta nueva proteincinasa sintetizada no es especificade un tejido y seriala
alteracion del sistema regulatorio donde interviene la responsable de la
afectacion multisistémica (misculo, SNC, corazén, génadas, etc.). La
proteincinasa andmala podria actuar con diferentes formas de expresion
sobrelasvellosidadesaracnoidess, disminuyendolareabsorciondel LCR de
formaleveal condicionar ladilataciondelosventricul oslaterales, odeforma
intensa, causando la hidrocefalia.

061. CEFALEA PAROXISTICA BENIGNA DE LA INFANCIA

L. IBANEZ-GODOY &, J. SIERRA-RODRIGUEZ &, M.A. DELGADO-RIOJA &,
L.AYLLON? S. ROLDANP
2Unidad de Neuropediatria. Hospital Juan Ramén Jiménez. Huelva. ° Hospital
Virgen de las Nieves. Granada

Concepto. Existepocareferenciabibliogréficasobrenifioscon cefal eaaguda
de muy corta duracion, con un comienzo y fina bruscos, Ademéas, su
terminologiaes confusa, por os multiples nombres que recibe esta entidad,
como cefal ea paroxistica benignade lainfancia, cefaleabreve en el nifio o
cefalea punzante infantil. Pacientesy métodos Con lafinalidad de estudiar
prospectivamentelascaracteristicasclinicasy evol utivasennifiosconcefalea
paroxisticabreve, hemosseguidoa8nifioscon estascaracteristicas, teniendo
en cuenta: edad, sexo, antecedentesfamiliaresy personales, sintomatologia
clinica y evolucién, exploracion neuroldgica, tension arterial (TA) y
exdmenes complementados. Ningin caso recibi6 tratamiento. Resultados
Setratade5 nifiosy 3 nifias, con edadescomprendidasentre3y 6 afios(media
de 3 afios y 6 meses). No existian antecedentes personales de interésy tres
casos presentaban antecedentes de cefal ea en familiares de segundo grado.
Lasintomatol ogiaclinicaeratipicay estereotipadaentodos| oscasos: estando
previamentebien, sin ninglin motivo o mecani smo desencadenante, presen-
tan bruscamente dol or agudo unilateral enregion occipital oretroauricular,
siempreen el mismolugar, deduracion entre5 segundosy 1 minuto (media
de 15 segundos), que se acompafia de facies de dolor o llanto y sin signos
autondémi cos, desapareciendo bruscamente y volviendo alaactividad que
estabahaciendo. L afrecuenciaeravariable: mensual (1a3episodios) oanual
(3 a6 episodios). La exploracion neurologicay las cifras de TA fueron
normal es. L osexamenescomplementariosfueronnormal es, incluidosEEG,
TACy RM (5 casos). Laevolucion fue favorable en |os nifios menores de
4 afnos, desapareci endo |os episodios alaedad de 6-7 afios. Losmayoresde
4 afos, en dos delostres casos desaparecieron las crisisalos tres afios de su
comienzo, y en uno persisten los episodios. Conclusiones. Al tratarsedeuna
entidad idiopética, se deben practicar todos |os examenes complementarios
paradescartar causaorgani ca(mal formaci ones Gseasen regi 6n occi pitocer-
vical 0 malformacion tipo Arnold-Chiari). Se deberia redlizar estudio
multicéntrico sistematizado de esta cefalea con caracteristicas clinicas y
evolutivas comunes, con lafinalidad de poder configurarla dentro de un
sindromeespecificoinfantil. Podriatratarsede unavariante benignainfantil
de la cefalea punzante idiopética del adulto.

062.COMPLICACIONESINTRACRANEALESDELAOTITISMEDIA
AGUDA

F. REVERT-LAZARO?, N. ESPINOSA-SEGUI & C. VIZCAINO-DIAZ 2 M.A.
FUENTES-CASTELLO? C. NEIPP?, J. SAEZP, F. VARGAS ¢

2 Sarvicio de Pediatria. Seccidn de Neuropediatria. ® Servicio de RM.N. ®Servicio
de Pediatria, H.G.U. Elche, Alicante

Introduccion. Laotitis mediaaguda (OMA) es unapatol ogiarel ativamente
frecuente en laedad pediétrica. No obstante pueden surgir complicaciones
detipointracraneal queensombrecensudevenir evolutivo.Objetivo.Alertar
delasposiblescomplicacionesintracraneal esdeunapatol ogiarel ativamente
banal comolaOMA, tal y como aconteci 6 conlospacientesquedescribimos
a continuacién. Casos clinicos Caso 1. Nifia de 7 afios que ingresa por
meningitis bacteriana, con antecedente de infeccion supurativacronicadel

oido derecho, en tratamiento con antibi6ticos orales y topicos, durante 6

REV NEUROL 2002; 35 (2): 163-194

VI CONGRESO NACIONAL DE NEUROLOGIA PEDIATRICA

meses de formadiscontinua. Antelamalaevolucién clinica, sospechandose
complicacionintracraneal, serealizaTACcraneal queobjetivaotomastoiditis
derecha con erosion de la pared posterior del pefiasco y colesteatoma
ipsilateral. Enfrotis6ticoy en cultivo del LCR seaislé Proteusvulgaris. La
evolucién fue favorable tras drenaje transtimpénico y mastoidectomia
posterior. Caso 2. Nifiade 7 afios, operada de fisura palatina, con OMA de
repeticion, ingresa por nuevo cuadro de otitismediay una pardisisdel VI

par craneal izquierdo aislada; lafunduscopiamuestrapapiledemabilateral,
sugestivade hipertension intracraneal. LaRM con contraste muestratrom-
bosisdel seno sigmoideo venosoizquierdoy delavenayugular interna. La
evolucion fue favorable con tratamiento conservador (antibioterapia y
corticoterapia), desapareciendo latrombosis venosay |os signos de hiper-

tensiénintracraneal . Caso 3. Nifiade 10 afios que consulta por cefaleade 4

semanas de evolucién, con antecedentes de rinitis alérgicay OMA de
repeticion; en la exploracion fisica se detecta pardlisis del VI par craneal

izquierdoy diplopiaipsilateral, asi como medianteTACy RM, unapetrositis
apical izquierda. Esta constelacion sindrémica congtituye el sindrome de
Gradenigo. Laterapiaconservadoracon antibiéticosy corticoideslogré la
normalizacion clinicay neurorradiol gica. Conclusion. Antelamaaevo-
lucion de una OMA o la asociacion de sintomas neurol 6gicos, debemos
sospechar complicaciones intracraneales.

13. TRASTORNOS COGNITIVOS, CONDUCTUALES

Moderadores: Dres. Jose Antonio Mufioz Yuntay M2 Rosario
Domingo

P1. ¢ES RECOMENDABLE VALORAR Y CONTROLAR A LOS
NINOS NACIDOS TRAS REPRODUCCION ASISTIDA?

R. ARTEAGA 2 |. DE LAS CUEVAS TERAN?, J. GOMEZ-ULLATE b, JL.
HERRANZ @

2S Neuropediatria. S Neonatologia. Hospital Universitario Marqués de Valde-
cilla. Universidad de Cantabria. Santander

Introduccion. Estamos asistiendo a un aumento relevante del nimero de
nifiosnacidostrasdiferentestécni casdereproduccionasistida, aplicadasante
problemasdesubfertilidad enlosprogenitores, infertilidad trasradioterapia
oquimioterapiay enportadoresdeenfermedadeshereditarias. Enlosultimos
afloshemosdetectado yaentreestosnifiosunaenfermedad degenerativa, una
anomalia de Ebstein con sindrome de West, unaatrofiadel nervio pticoy
variasencefal opatias multiquisticas. Sehan referido multitud de problemas
clinicos relacionados con distintos aspectos de la reproduccion asistida: 1)

Posibilidad de endogamia, desconocimiento del progenitor donante. 2)

Transmisién deaberracionescromosdmicasdesde progenitoressubfértiles.

3) Problemasobstétricospor madresafiosas, embarazos mul ti plescon mayor
morbilidady mortalidad (reduccién deembriones), aumento decesareas. 4)

Mayor morbimortalidad neonatal por prematuridad o bajo peso y mayor
riesgo de malformaciones, principalmente del tubo neural, digestivas o
hipospadias. 5) Enédl nifio, tumoresdelacrestaneural, retraso del desarrollo,

trastornos del suefio, del comportamiento, psicol 6gicos, retraso escolar. 6)

Enel adulto, esterilidad. 7) Repercusi 6n psicosocia endonantes. Existenatin
controversias sobre s estos problemas son atribuiblesalas caracteristicas de
los progenitores y a embarazo mdiltiple mas que a la técnica en si.

Conclusiones. 1) L osestudiosactual esno permiten por el momento establ ecer
con claridad losriesgos reales asociados alareproduccion asistida. 2) Ante
la preocupacion por el aumento de anomalias neurolégicas, se plantea la
conveniencia de seguimiento neurolégico y psicol6gico de los nifios tras
reproduccionasistida. 3) Lalimitacion delaimplantacionaun solo embrién

disminuirialamorbimortalidad derivada de embarazosy partos mdiltiples.

4) Informar alasparejasdel mayor riesgo de hijo con patol ogianeurol 6gica
especialmente si se transfiere mayor nimero de embriones.

P2. AVALIAGAO NEUROPSICOLOGICA EM CRIANGAS COM
SDDA/SDDAH, CORRELACIONANDO COM EXAMES DE NEU-
ROIMAGEM

S.M. CIASCA?Z A. SIMAOP, E. CAMARGO®, A. TOPCZEWSK| ¢

2 Departamento de Neurol ogia. Ambulatério de Neurodifi cul dades de Aprendizagem,
Disciplina de Neurologia Infantil. Faculdade de Ciéncias Médicas. Universidade
Estadual de Campinas. Campinas. Sdo Paulo, Brasil

Objetivo. Correlacionar os dados da avaliag&o neuropsicol 6gicacom
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exames de neuroimagem de um quadro de DDA e DDA/H. Doentes
e métodos. Foram utilizados como instrumentos de avaliagdo: escala
Weschler inteligéncia para criangas (WISC), bateria para criangas
Luria Nebraska. Exames complementares: cintilografia cerebral,
SPECT e exame neurol dgico. Foram avaliados 11 criangas, sendo 10
meninos com idade média de 8 anos e 9 meses e 1 menina de 7 anos
e 7 meses, freqlientando o ensino fundamental, com nivel sécio
econdmico médio. Resultados. Na avaliagdo intelectual o grupo de
criangas apresentou resultados médios. Naavaliagéo neuropsi col 6gi-
ca o grupo em geral apresentou baixo rendimento nas provas de
leitura, escrita, raciocinio matemético, habilidade tatil, memdria e
ritmo. O SPECT mostrou uma hipoperfusdo dos lobos frontais e
hemisférios cerebel ares bilateralmente. Na avaliagao neuroldgicafoi
observado caracteristicas de pacientes hiperativos e com déficit de
atencéo e com exame neurol6égico normal. Discussdo. A avaliagdo
intelectual demonstrou escores compativeis com a normalidade ao
comparar com as idades cronol 6gica das criangas. Observou-se na
avaliac8o neuropsicolégica as areas académicas (leitura, escrita e
raciocinio mateméatico) obtiveram rendimento baixos, mas deve-se
levar em conta a idade média das criangas que é de 8 anos e 9 meses
e nem todas as criangas estavam alfabetizadas. As areas de memoéria
e ritmo mostraram um rendimento baixo, porém a literatura mostra
que criangas com DDA e DDA/H apresentam dificuldade nas tarefas
de memoriaverbal e visual e em ritmo. Observa-se natambém que a
maiorias das criangas com DDA e DDA/H foram do sexo masculino
como pode-se verificar no trabal ho.

P3. O PERFIL DE CRIANCAS COM QUEIXAS DE DIFICULDA-
DESDE APRENDIZAGEM, ENCAMINHADASA UM HOSPITAL
PUBLICO NO BRASIL

SM.RR. PASSERI? G.C. OLIVEIRA? SM. CIASCA®

2 Departamento de Psicologia Educacional. ® Departamento de Neurologia.
Faculdade de Ciéncias Médicas. Universidade Estadual de Campinas. Campinas.
S0 Paulo, Brasil.

Objetivo. Identificar o perfil de criancas com queixasdedificuldades
de aprendizagem, encaminhadas a um hospital pablico no Brasil, e
verificar o que aconteceu com elas apds diagnosticado o problema e
feito o encaminhamento para tratamento. Doentes e métodos. Foi
obtida uma amostra de 83 prontudrios de pacientes que comparece-
ram, no ano de 1998, ao Ambulatério de Neurologia/Distirbios de
Aprendizagem, dadisciplinade Neurologialnfantil, do Departamen-
to de Neurologia da Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade
Estadual de Campinas (UNICAMP). O perfil das criangas foi adqui-
rido através de consulta ao prontudrio, entrevista com o responsavel
pelacriancae envio, pelo correio, de um questionario para verificar
seacriangaaindapossuiadificuldades de aprendizagem. Realizou-se,
também, entrevistas com a Equipe de Neurologia, procurando carac-
terizar o diagndstico e o encaminhamento dados a estas criangas.
Resultados. Observou-se que de cadatrés criancas destaamostra, duas
possuiam condi¢Oes intelectuais para a aprendizagem. A queixa
apresentada pelo responsavel ou professor da crianga nem sempre
correspondia ao diagnéstico concluido. Classificou-se em 7 as difi-
culdades de aprendizagem onde observamos que déficit de atengdo
e distarbios da memoéria possuem o maior nimero de queixas.
Verificou-se também que 97,94% destas criangas ainda possuem
dificuldadesde aprendizagem e quase 50% del asf oram encaminhadas
ao psicopedagogo, mas o tratamento néo foi realizado peladificulda-
de em encontrar especialistas em servico publico. Conclusdo. O
hospital € uma referéncia importante para aqueles que possuem
gueixas de dificuldades de aprendizagem, onde seriafundamental a
atuacéo de um psicopedagogo. Porém, no ensino publico do Brasil
ndo ha mais reprovagdes sendo que o objetivo de tal projeto era para
deixar de contribuir para o rebaixamento da auto-estima dos alunos
reprovados, bem como a eliminagdo da retencéo escolar, que repre-
sentaria uma sensivel otimizagdo dos recursos para o melhor atendi-
mento da populagdo. O fato de a crianca ndo ser reprovada requer
maior atencéo dos profissionais, e seisto ndo ocorrer, esse regime de
ensino ird mascarar a realidade e certamente tera problemas futuros
guanto a qualidade de ensino de seus alunos.

182

P4.AVALIAGCAONEUROPSICOL OGICA EFONOAUDIOL OGICA
NA SINDROME DE SILVER-RUSSEL: ESTUDO DE CASO

C.A. SALGADO, A. SASSI, S.A. CAPELLINI, M.L.M. TABAQUIM, S.M.
CIASCA

Departamento de Neurologia. Faculdade de Ciéncias Médicas. Universidade
Estadual de Campinas. Campinas. Sdo Paulo, Brasil

A Sindrome de Silver-Russel € uma sindrome genética autossdomica domi-
nante, caracterizada por baixa estatura, hemi-hipertrofia corporal e desen-
volvimento sexual anormal (este é precoce), constatando-se umaelevagéo
das gonadotrofinas urindrias. O nanismo ocorre j& na vida intra-uterina
Outras manifestagdes como dedo minimo curto e curvado para dentro,
sindactilia, face triangular e angulos da boca desviados para baixo podem
ocorrer. Alguns pacientes apresentam retardo mental . Objectivo. O presente
estudotem por objetivodescrever osachadosdaavaliagdo neuropsicol 6gica
e fonoaudiol égica de um caso de Sindrome de Silver-Russel. Doentes e
métodos. Participou deste estudo, L.G.C, 14 anos, encaminhado pelo Setor
de Genéticado HC/UNICAMP paraavaliagdo no Ambulatério de Neurodi-
ficul dadesdeA prendizagem por apresentar quei xadedifi cul dadesescol ares.
Quantos aos instrumentos de avaliagdo neuropsicol dgica foram utilizados
WISC (escalaWechder deinteligénciaparacriangas), baterial uriaNebraska,
figura humana, Bender e Raven. Na avaiagdo fonoaudiolégica foram
reali zadasprovade consciénciafonol 6gica(PCF), escritaespontanea, prova
de leitura e escrita, nivel de leitura e velocidade de leitura silenciosa. Os
resultados revelaram que o individuo apresentadistirbio de aprendizagem
em decorrénciadealteracdesdelinguagem edefa hasno processamento da
informagdo cognitiva para as atividades de leitura, escrita e célculo-
matematico. Com base nos dados descritos, concluimos que ainvestigagéo
neuropsicolégica e fonoaudiolégica se fazem necessérias em sindromes
genéticas que possuem em seu espectro clinico alteragdes referentes a
linguagem paraqueassim, ocorraaém deorientagesfamiliareseescol ares,
direcionamento do processo de intervencéo neuropsicol égica.

P5. MEMORIA VISUAL EN NINOS CON HIPOACUSIA GRAVE Y
PROFUNDA

E. SCHLUMBERGER, J. NARBONA, A. HUARTE, M. MANRIQUE
Unidad de Neuropediatria, Departamento de Pediatria. Departamento de ORL.
Clinica Universitaria. Universidad de Navarra. Pamplona

Introduccion. Lasinformacionesauditivasparticipanenlaadquisiciondelas
coordenadas espaciales, poniendo en juego la memoria de trabagjo y la
memoriadelargo plazo. Ladeprivacion auditivatemprana puede compro-
meter estafacetadel desarrollo, en ausenciadeintervenciones compensato-
rias. Objetivos. Describir el rendimiento en memoriavisual detrabgjoy de
largo plazo en nifios hipoactsicos. Pacientesy métodos. Como parte de un
estudio méas amplio sobre capacidades neuropsicolégicas de nifios con
hipoacusia, hemos estudiado 90 sujetos entre 5y 9 afios: 25 nifios padecian
hipoacusianeurosensorial bilateral severao profunday recibian educacién
sisteméti cacompensatoria; otros 25, con deficienciasimilar, habianrecibido
unimplante coclear entorno alaedad dedosafios. 40 nifiosnormooyentes,

homogéneos en edad, sexo y nivel sociocultural, han constituido el grupo
control. Seaplicaron: el subtest dememoriavisual del I TPA (copiainmediata
de diferentes secuencias de barras y puntos de longitud creciente) atodos,

y reproduccion diferidadelafiguracomplejade Rey alos sujetosdemésde
siete afios. Serealiz6 andlisis de covarianzaentre |os grupos, considerando
lapuntuaciondirectaenlostests, laedady €l nivel sociocultura . Resultados.

No se hallaron diferencias significativas entre medias gjustadas por edad.
Conclusion. Lamemoriavisua detrabajoy alargo plazo no sedesarrollan
de manera atipicaen los nifios hipoacUsicos, con o sinimplante coclear. El

mayor uso que hacen de lainformaciones visuales no se acompafia de un
aumento de su capacidad de memoria visual acorto plazo.

P6. DISFUNGAO CEREBELAR CORRELACIONADA AO DIS
TURBIO DE APRENDIZAGEM

R.J. OLIVEIRA, M.L.M. TABAQUIM, SM. CAPELLINI, A. ZEM, C.A. SAL-
GADO, V.M.G. GONCALVES, A.O. SANTOS, S.M. CIASCA

Departamento de Neurologia. Faculdade de Ciéncias Médicas. Universidade Estadual
de Campinas. Campinas. So Paulo, Brasil

Objectivo. O objetivo deste estudo foi correlacionar o distirbio de
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aprendizagem relacionado a disfungdo cerebelar com os achados de
imagens tomogréficas cerebrais. Doentes e métodos. Participou deste
estudo um sujeito do sexo feminino, com histérico de pais consangii-
neos, com 8 anos de idade que fregiienta ensino regular e apresenta
gueixade dificuldade na aprendizagem escolar e nainter-relagdo com
omeiosocial. Comoinstrumentosdeavaliacdo foram utilizadosbateria
Luria-Nebraska, WISC, teste Bender, Raven, avaliagdo audioldgica,
fonol6gica, leitura e escrita, neuroldgica e cintilografia de perfusdo
cerebral (SPECT). Resultados Osresultadosmostraramaocorrénciade
hipoperfusdo difusado cerebel o, com perfusdo normal doshemisférios
cerebrais, representando comprometimento na funcéo cerebelar, nas
esferas sensorial e motora. Lesdesrestritas ao nlcleo denteado acarre-
tam dificuldades naintegracgéo de tarefas complexas, promovendo ma
coordenag&o temporal olho-méo e hipermetriadificultando o proces-

samento serial e paralelo dos sinais corticais. Atividades de reconheci-
mento de formas, cores e objetos familiares, foram de dominio da
crianga, demonstrando melhores desempenhos em tarefas executivas.

No entanto, ndo houve registro para resposta aquelas tarefas que
exigiam comportamento verbal ou expressivo, ao estimulo imediato,
durantetodo o processo avaliativo. Nasprovasde desempenho escol ar,
leitura, escrita e habilidade numérica, os resultados obtidos foram
inferiores a idade e escolaridade. A avaliacdo fonoldgica mostrou
comprometimento sintati co, semantico efonol 6gico. Emniveispercep-
tuais, foi observado dominio de pareamentos similares em detrimento
para anal ogias e seqlienciagéo espago-16gico-temporal. O estudo con-
cluiu que o disturbio de aprendizagem mostraram-se correlacionados
em niveis funcionais de processamento, organizagdo e expressdo,
envolvendo sistemas e sub-sistemas corticais.

P7. TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION CON HIPER-
ACTIVIDAD. CARACTERISTICASNEUROPSIQUIATRICASEN
ESCOLARES

AM. GOMEZ-GARCIA, L. MARTINEZ-ACOSTA, N. GAROFALO-GOMEZ,
T. BARRETO-DOMINGUEZ
Clinica del Adolescente. Ingtituto de Neurologiay Neurocirugia. La Habana, Cuba

Objetivos. Conocer la incidencia del TDAH en escolares de sector
comunitario, antecedentes de factores de riesgo psicobiol 6gico en nifios
afectados y caracteristicas neuropsiquiétricas, con el fin de desarrollar
acciones de salud. Pacientes y métodos. Se efectlia pesquizaje a nifios
comprendidos entre 6 y 7 afios (n= 215) del sector de salud. Se constata
el TDAH en 11 varonesy 4 nifias (n= 15), los que conforman el grupo
I, el cual se pared en edad y sexo agrupo control (grupo I1). Serealiza
encuestaapadresy maestros, exploracion psiquiatricay neurol 6gica, test
deinteligenciay estudio psicopedagdgico alos nifios de ambos grupos.

Seefectliaprocesamiento estadisti co computadorizado del osresul tados.

Resultados El TDAH se present6 en el 6,9% de |a poblacién estudiada.

Se encontraron val ores significativos de antecedentes patol 6gi cos fami-

liares, a expensas de afecciones psiquiétricas y antecedentes de anemia
ehipertension arterial durantelagestacion. Seconstataaltafrecuenciade
manifestaciones psiquiatricas comoérbidas. Conclusiones. Laincidencia
defactores de riesgo psi cobiol 6gico y manifestaciones neuropsi quiatri-

cascomorbidasen nifioscon TDAH demandan larealizacién deacciones
de salud con predominio del enfoque preventivo en las mismas.

14. EPILEPSIAS. TRASTORNOS NEUROCUTANEOS
Y TUMORALES

Moderadores. Dres. Rafadl Palencia y Francisco Javier Lépez
Pison

P8. NEUROIMAGEN PRECOZ Y PUNCION LUMBAR EN LAS
CRISISFEBRILESCOMPLEJAS. A PROPOSI TO DE UN CASO DE
SINDROME DE LACTANTE SACUDIDO

P. ABENIA-USON, E. CASTEJON-PONCE, E. LEON-ANGOS, M. CUA-
DRADO-MARTIN, A. MUNOZ-MELLADO, M.C. BOLDOVA-AGUAR, F.J.
LOPEZ-PISON

Seccion de Neuropediatria. Hospital Materno-Infantil Miguel Servet. Zaragoza
Objetivo. Discutir los examenes complementarios precocesenlascrisis
febriles complgjas. Caso clinico. Lactante de 8 meses de edad con crisis
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convulsiva hemicorporal izquierda que cedié a los 40 minutos, tras
administracién de diacepam. Temperaturaaxilar, 38°C. Present6 [lanto
eirritabilidad lasprimerashoras. PC en P97. Resto de exploraciénfisica
normal. TAC craneal en las 24 primeras horas: hematoma pericerebral
frontotemporal bilateral. Fondo de ojo: hemorragias retinianas dere-
chas. TAC craneal al 34° diatras la crisis: leve aumento de espacios
cerebrales frontotemporales. TAC realizada al afo, normal. A los 20
meses de edad exploracion y desarrollo psicomotor normales con PC
en P75. ldentificacion de la cuidadora como causante del zarandeo.
Conclusiones. 1) Las crisis febriles complejas plantean un amplio
diagnosticodiferencial, incluidosel sangradointracraneal y el maltrato.
2) El control clinico exclusivo no habria permitido establecer el
diagnostico de sindrome de lactante sacudido, de gran trascendencia
dado el riesgo de repeticién que asocia con resultado frecuente de
muerte. 3) Unaprimeracrisis, lacortaedad, laduracién prolongadade
lacrisisy lairritabilidad son argumentos a favor de la realizacion de
puncioén lumbar. Sin embargo, lafocalidad critica, que con frecuencia
no es facil de establecer, contraindicala misma hastalarealizacion de
laTAC. 4) Discutimos la realizacion precoz de neuroimagen en crisis
febriles complejas, poco debatiday aclarada en la literatura.

P9. EPILEPSIA FRONTAL NOCTURNA AUTOSOMICA DOMI-
NANTE.PRESENTACIONDEUNCASOINDICEENUNAFAMILIA
AFECTADA

J EIRIS2 M. PICON, M. PELETEIRO®, D. ESCRIBANO®, F. BARROS P,
M. CASTRO-GAGO?

23 Neuropediatria. ® S Medicina Molecular. Hospital Clinico Universitario. S.
Electrofisiologia Clinica. Hospital Provincial. Santiago de Compostela

Introduccién. La epilepsia frontal nocturna autosémico dominante
(EADNLF) constituye el prototipo de las denominadas canal opatias
epilépticas, sustrato patogénico de un creciente grupo de trastornos
entre los que se encuentran algunos procesos epilépticos como el

mencionado, las convulsiones familiares neonatales benignas o la
epilepsia generalizada con convulsiones febriles plus. Conforma un
proceso de alta penetranciay expresividad variable, con heterogenei-
dad genética (varios loci que codifican para subunidades del receptor
nicotinico deacetilcolina: 20q, 15q, 1py posiblementeotros) y clinica,
siendo la presentaciéon mas frecuente en forma de crisis parciales
nocturnas, habitual mente brevesy multiples pero también remedando
trastornosdel suefio o procesos de indole psiquiétrico. El EEG intercri-
tico e incluso critico puede ser normal y esto justifica la frecuente
infravaloracion de su caracter epileptogeno. Hoy sabemos que la
distoniaparoxisticanocturnacorrespondeenrealidad aestaentidad. El

tratamiento de el eccion eslacarbamacepina(CBZ).Caso clinico.Varén
de 13 afiosen el momento de su eval uacién. Hermano menor, tiapaterna
y una sobrina de ésta, epilépticas, controladas con CBZ. El padre
present6 un episodio dedisneaparoxisticanocturna, no correspondien-
teapatologiacardiorrespiratoria. Suscrisisseiniciaron alos 6 afios de
forma estereotipada, con caracter nocturno y asociando hipertoniade
hemicuerpo izquierdo con clonias posteriores a dicho nivel, versién
cefdlicaclonicahacialaizquierda, sacudidascomo gol pesdeboxeo con
el miembro superior derecho y pérdida posterior de consciencia y
generalizacion ténico clénica. Duracion no superior a1-2 minutos. En
algunaocasion seasociod vivenciade miedo. LaCBZ endosishabituales
controlé parcialmente dichos episodios, que se repitieron hasta tres
veces en lamisma noche. La asociacion de clobazam contribuy6 aun
mejor control de las crisis y un intento de supresion de CBZ y su

sustitucion por lamotrigina se siguio de la presentacion de crisis con
carécter diario. EEGsintercriticos normales. A los 19 afios un registro
video-EEG permiti6 unabuenadefiniciéndelascrisisy lademostracion
de descargas hemisféricas de origen frontal. Lamonoterapiacon CBZ

en dosismésel evadas sesigui6 de un control total del proceso. El estudio
genético de la mutacion CHRNAA4 (20q) se encuentra actualmente en
marcha en todos |os miembros de la familia afectados. Conclusiones.
El diagnostico de EADNLF tiene repercusiones préacti cas importantes,

pues permite: 1) Efectuar el tratamiento apropiado con CBZ; 2) Evitar
laretirada precoz del tratamiento en base a una hipotética normalidad
del EEG y unabuenarespuestaclinica; 3) Informar sobre lanaturaleza
autosomi cadominante del proceso, y 4) Ladeteccion de casosfamilia-
res no diagnosticados o infraval orados.
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P10. DISCINESIA PAROXISTICA CINESIGENICA: ESTUDIOCLI-
NICO Y GENETICO MOLECULAR EN UNA NUEVA FAMILIA

A. MACAYA-RUIZ?® E. CUENCA-LEON @, M. DEL TORO RIERA 2, M.
ROIG-QUILIS?, B. CORMAND-RIFAP

23 de Neurologia Infantil, Hospital Materno-Infantil Vall d'Hebron. ® Departa-
mento de Genética. Facultad de Biologia. Universidad de Barcelona. Barcelona

Objetivos. La discinesia paroxistica cinesigénica (DPC) es un trastorno
caracterizado por ataques breves de distoniao coreoatetosi s desencadena-
dos por el movimiento, con asociacion de convulsiones infantiles en
algunasfamilias. Se efectlialadescripcion clinicade unafamiliaespafiola
y seinvestigael ligamiento alosloci recientementedescritosendiscinesias
paroxisticas. Pacientesy métodos. Andlisisdeligamiento mediantemarca-
dores microsatélites polimorficos, cubriendo las regiones criticas paralos
loci DPNC (discinesia paroxistica no cinesigénica) en 2935y DPC en
16p12.1-g21. Andlisisparamétricomultipunto medianteprogramaGene-
hunter y dos puntos mediante MLINK. Resultados. Lafamiliaincluyela
probando, una nifia de 5 afios a inicio de los sintomas, y otros cuatro
individuosafectos. Dosdeellospresentaron convulsionesenlaedad adulta
y unoinicio laclinicade DPC alos 4 meses de vida. El andlisis genético
sugirié ligamiento alaregion pericentromérica del cromosoma 16 entre
los marcadores D16S3145-GA TA 140E03, con puntuacion LOD maxima
de1,85a0=0y penetrancia= 0,95, y excluyéligamiento al locusdeDPNC
en 2g35. Conclusiones. Estosresultadossesuman al conjuntodedatosque
sugieren una base genética comun para agunas formas de epilepsia y
movimientos anormal es paroxisticos. Laregion candidataidentificadaen
nuestrafamiliasesolapaconlosinterval oscriticoshalladosenotrasfamilias
con DPC (locusPK C-1C y locusEK D2). Dicharegionincluyevariosgenes
relacionados con proteinas involucradas en el transporte i6nico.

P11.SINDROMEDEWEST SECUNDARIOA SINDROMEDEMENKES

A. LOPEZ-GARCIA, M. PEREZ-POYATOS, M. GARCIA-VALLECILLO, T.
BERMEJO-GONZALEZ, D. FALCON-NEYRA, L. SANTALO-GONZALEZ,
M. RUFO-CAMPOS

H.l.U. Virgen del Rocio. Sevilla

Introduccion. De forma cléasica, @ sindrome de West (SW) se asocia a
espasmosinfantiles, trazado EEG dehipsarritmiay deterioroenel desarrollo
psicomotor. Deinicio entrelos4y los9 mesesdevida, suincidenciaesbaja,
conociéndose unas formas idiopéticas y otras sintométicas, que suelen ser
consecuenciadel esioneshi poxoi squémicas, hemorragias, disgenesiascorti-
cales, cromosomopatias y, més raramente, causas metabolicas. Entre estas
ultimas, y deformaexcepcional, deficienciasenlaabsorcion del cobre.Caso
clinico. Varén de 7 meses, producto Unico de segunda gestacion, que cursa
sinincidencias. Estudiado por retraso madurativo, senosremite por presentar
desde5diasantes, crisisenlosaledafiosdel suefio caracterizadaspor flexién
brusca de cabeza, elevacion, abduccidn y rotacion interna de miembros
superiores, e hiperextensién de miembros inferiores, de segundos de
duracién, y en salvasdevariasunidades, En el examen neurol 6gico, destaca
unaescasareactividady motilidad, parescranealesnormales, RMPbilaterales
y simétricos, hipotonia moderada global, no sostiene cabezay no sedes-
tacion. Destaca la presencia de un pelo rubio, ralo, ausente en los puntos
de apoyo, retorcido sobre su propio eje (kinkyhair). Examenes comple-
mentarios; hemograma, bioguimicade sangrey orina, amoniemia, anion
GAP, aminoécidos, cuerpos cetdnicos, &cidoslacticoy pirdvico, y acidos
grasos, todos normales. Tanto |la cupremia como la ceruloplasmina en
sangre, seencuentran muy disminuidas. Ecografiaabdominal, normal. El
mapa 6seomuestra una desmineralizacién generalizada. En la angio-RM
y RM seponeen evidencialaexistenciadeun senorectoy venade Galeno
dilatados y sinuosos, con un retraso marcado de la mielinizacién y una
atrofiacerebral difusa. Labiopsiade pelo demuestraque setratade unpili
torti. El registro EEG inicial presentaba un trazado hipsarritmico tipico.
Evolucién. En tratamiento con topiramato, disminuyen lascrisisal |legar
aunadosisde 15 mg/kg/dia, pero no desaparecen. Seinstauratratamiento
convigabatrinaendosisaltas, conloquesesuprimenlascrisis, persistiendo
enel EEG anomaliasparoxisticasfocales. Enel Gltimo control, presentaun
gran retraso madurativo y crisis parciales aisladas. Discusion. Laclinica,
con hipotonia, crisis del tipo de las del SW, afectacion 6seay del pelo, y
grave afectacién del desarrollo, obedece a un trastorno hereditario del
metabolismo del cobre, queno seencuentradisponibleparaa gunasenzimas
gue deben contenerlo en su disposicion, como laproteinalisina 6-oxidasa,
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ceruloplasmina, odismutasasuperoxida. Estassustanciassonlasresponsables
de cambios patol dgicos como los defectos de |a elastina arterial, pérdida
neuronal y gliosis, quedafian seriamentelaestructurahistol 6gicadel encéfalo
en los nifios afectos de esta enfermedad.

P12. FACTORESPRONOSTICOSDEL SINDROME DE EPILEPSIA
PRIMARIA CON AUSENCIA

L.B. VALDES-URRUTIA
Neuropediatria. Hospital Pediatrico Docente de Centro Habana. La Habana, Cuba

Introduccion. LaComision paralaClasificaciony TerminologiadelalLiga
Internacional contra la Epilepsia (ILAE) reconoce cuatro sindromes que
pueden cursar con ausenciastipicas: el sindrome de epilepsiade ausenciaen

lanifiez, el sindromedeepilepsiadeausenciajuvenil, € sindromedeepilepsia
mioclénicajuvenil y la epilepsia con ausencias mioclonicas. Esto significa
que, de formageneral, todos cumplen algunas caracteristicas comunes. Sin

embargo, algunas diferencias en cuanto a la evolucién clinica y
electroencefalogréfica, asi como laremision absoluta en cada caso, hacen

diferente e prondstico de estos cuatro sindromes epilépticos. Objetivo.

Identificar elementos clinicosy neurofisiol 6gi cos que pudieran determinar

¢l pronésticodeestossindromes. Paraell o realizamosun estudio prospectivo
gquecomenzdend afio 1985, por el cual atodoslospacientesseleestudiaron
las siguientes variables:APF, APP, edad de inicio de la enfermedad, sexo,

historia del evento, electroencefalograma de cada nifio, test psicométrico,

evoluciény tratamiento. Todoslos pacientesincluidosen nuestrainvestiga-

ciéntenianmésde2 afiosdeevol ucion delaenfermedad. Seexcluyeronlas
ausenciasatipicas, queforman parte de sindromes de epil epsiacriptogénica
o sintomética. Resultados. Losresultadosfueron llevadosaandlisis estadis-

ticos interrelacionando las diferentes variables estudiadas.

P13.MANIFESTACIONESNEUROL OGICASPRECOCESEN SEIS
PACIENTES CON LINFOMA NO HODGKIN

V. GONZALEZ-MARTINEZ, R. JUNTAS-MORALES, T. MORENO-RAMOS,
R. GARCIA-RAMOS, R. JADRAQUE, A. CAMACHO
Seccidn de Neuropediatria. Hospital Doce de Octubre. Madrid

Objetivo. Presentamosunaseriede 6 casosdelinfomaen pacientesde edad

pediétricacon clinicaneurol 6gicaen el momento del diagnéstico. Pacien-

tesy métodos. Se estudian 6 pacientes de edades comprendidas entre 1y

9 afios, con sintomas neuroldgicos en fases tempranas del linfoma. Se
analizan las manifestaci ones clinicas, hallazgos en pruebas diagndsticas, y

extension del tumor. Resultados Delos pacientesestudiados, en 3 aparece
|asintomatol ogianeurol 6gicadeformaaisladacomoinicio, y enlosotros
en una fase inicial de la enfermedad. S6lo uno de los pacientes estaba
inmunodeprimido, por un sindrome de Di George. Laclinicaobservada
en estaseriees: afectacion deparescraneales (3 pacientes): 111 (1), VIII (1)

y pares bajos (1); focalidad motora: hemiparesia (1), paraparesia y
afectacion deesfinteres(1); crisiscomicialessensoriales(1). Laafectacion

esmetastésicaen 4 de ellos, con localizacién en seno cavernoso, hemisfé-

rica, masaepidural extramedulary por infiltracion meningea. En estegrupo

se halla siempre el origen en una masa abdominal. Solo la paciente
inmunosuprimidamuestraun linfomacerebral primario. En un paciente
se observaafectacion por extension deun linfomadecavum. Lahistologia
revelalinfomade Burkitt en 5, y linfomainmunobl astico B en el caso del

tumor de cavum. Conclusion. Las manifestaciones neurol dgicas pueden

aparecer en el momento del diagnéstico en el LNH en edad pediétrica. En

estaserie, laafectacion deparescraneal eseslamanifestacion masfrecuente,

asi como la participacién metastésicay la histologia tipo Burkitt.

P14. NEUROFIBROMATOSISTIPO |. NUESTRA CASUISTICA

R. PALENCIA, R. NIETO, P. BAHILLO, M. BLANCO
Neuropediatria. Hospital Universitario. Valladolid

Objetivos. Aportar los hallazgos en una serie de pacientes pediétricos
estudiados en nuestra consulta (1991-2000), afectos de neurofibromatosis
| (NF1). Pacientesymétodos. Seestudian33pacientesdiagnosticadosdeNF1
segln los criterios del NIH (Consensus, 1988) analizando los hallazgos de
laexploracionfisicay laneurorradiol ogia Resultados Enladistribucion por
sexo observamos un predominio, no significativo, enlasmujeres (20 casos,

REV NEUROL 2002; 35 (2): 163-194



61%) frente a los varones (13 casos, 39%). En e 85% (28 pacientes) se
recogen antecedentesdelaenfermedad enlosprogenitores: en 20 (71%) por
parte materna, en 11 (39%) por el padrey en 2 casos (7%) en ambasramas.
Las manchas café con leche se observaron en el 100% de los casos, con
presenciayaen el nacimiento en 23 (69,7%), asociando, ademés, efélides 16
pacientes (48,5%); en el 58% se recogian mas de 20 manchas. Otras
manifestaciones incluyen la presenciade fibromas (36,4%), macrocefalia,
(51,5%), escoliosis (33,3%), neurofibromas plexiformes (15,5%), pseu-
doartrosis de tibia y hemihipertrofia facial (3%). En 3 pacientes (9%) se
asociaba retraso psicomotor y 10 (30%) cefalea; otras manifestaciones
apreciadas fueron crisis convulsivas (9%), hiperactividad (6%), temblor
(3%). En la neurorradiologia destaca el hallazgo de tumores cerebrales
(12%), UBO —focos de hipersefid en la RM— (45% de los estudiados), de
localizacion variada pero con predominio en los nicleos basales y en
cerebel 0, quiste aracnoideo en dos casosy hidrocefaliaen un paciente. Pese
alaprecocidad delas manifestaciones, laedad mediadel diagnostico fuede
5,3; la presencia de las manchas cutaneas era la manifestacion que mas
frecuencialesllevd alaconsulta. Conclusiones. 1) Se observa predominio,
no significativo, en el sexo femenino, siendo la transmision més frecuente
porviamaterna. 2) LaNF1 puedeaf ectar atodosl osérganosy por su carécter
evolutivo obliga a periddicos controles. 3. Las manchas café con leche,
manifestacion més constante, estan presentesyaal nacimiento enel 70%. 4)
Laneurorradiol ogiamostré tumorescerebralesenel 12%y UBO enel 45%
delos estudiados con RM.

P15. TUMORESTORACICOSEN LA NEUROFIBROMATOSISTIPO 1

T.BERMEJO-GONZALEZ, C. SERRADILLA-RODRIGUEZ, V. GARCIA-BER-
NABEU, I. OBANDO-SANTAELLA, M. GARCIA-VALLECILLO, L. RUIZ DEL
PORTAL, M. NIETO-BARRERA

H.I.U. Virgen del Rocio. Sevilla

Introduccion. Laneurofibromatosistipo 1 (NF1) esel masfrecuentedelos
trastornos neurocuténeos. Esunaenfermedad multsistémica. El 3.5% delos
nifios con NFI presentan tumores en la cavidad torécica siendo la mayoria
neurofibromas plexiformes. Suelen ser asintomaticos por lo que pasan
desapercibidos. Se originan en la pared del torax tanto a partir de nervios
intercostalesosensitivosofibrassimpéticasqueinervanlapleura. Raramente
semalignizan. Casos clinicos. Caso 1. Nifia de 10 afios que consulta por
paresiay atrofia de miembro superior izquierdo. Exploracion: maltiples
manchas café con leche, pecasaxilareseinguinales, masablandade bordes
mal definidos en cara lateral izquierda de cuello que se extiende a fosa
supraclavicular, ptosispal pebral izquierday atrofiadeantebrazoizquierdo.
En RM toracocervical se observa masa paravertebral izquierda con creci-
miento extradural que se extiende hasta vértice pulmonar izquierdo. Tras
intervencion laanatomiapatol 6gi caconfirmaque setratade neurofibroma
plexiforme. Cuatro afios mas tarde, en RM torécica de control se observa
lesiénnodular ehipointensaen T , en contacto con primeracostillaizquierda
gueseextiendehastavérticedepulmonizquierdo. L anifiaestdasintomatica.
Caso2. Nifiade 12 afiosdiagnosticadade NF1 alos6 afios con gliomadptico
bilateral que consulta por dolor intermitente en D4-D5 en la espalda,
dificultad leveenlamarcha SerealizaRM torécicadonde se observan dos
lesiones paravertebrales en zonadorsal aderechay aizquierdade 6 cm que
no producen compresion medular. Discusién. Laincidencia de tumores en
laNFI estainfraval oradayaquelamayoriasonasintométicos. El tratamiento
quirdrgico estaindicado cuando son Gnicosy sintométicos. En los casosde
multiplestumores o asintométicoslaactitud debe ser expectante por sulento
crecimientoy por el gran nimero derecidivas posquirdrgicas. Enloscasos
presentados, hemos respetado estos criterios y al ser el primero dnico y
sintomético, se intervino; mientras que en e segundo, por ser Unico y
asintomatico, nuestra actitud sera expectante.

P56. KLIPPEL-TRENAUNAY-WEBER CON HEMIMEGALEN-
CEFALIA'Y ESCASA REPERCUSION EPILEPTICA

G. AZNAR, A. DUAT, A. SORARU, A. GARCIA, J. CAMPISTOL
Servei de Neuropediatria. Unitat Integrada Hospital Clinic-Hospital Sant Joan
de Déu. Barcelona

Introduccion. El sindromedeKlippel-Trenaunay-Weber (K TWS), descrito
hace100afios, sedefineporlasiguientetriada: hipertrofiaunilateral dehuesos
y tejidos blandos, hemangioma capilar cuténeo y venas verrucosas. Weber
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afiadi6 la presencia ocasional de fistulas arteriovenosas. Puede asociarse a
macro/microcefalia, hidrocefaliay malformacionescerebrovasculares. Una
variante raraes|a asociacion ahemimegalencefalia. Caso clinico. Varénsin
antecedentes de interés, que presenta malformacién cutanea vascular con-
génita consistente en un angioma telangiectasico plano gigante que ocupa
craneo, tronco, las dos extremidades superioresy lapiernaizquierda. A los
tresmesesdeedadyaesevidenteunahipertrofiadel asextremidadesderechas
acompafiado de hipertoniade lasizquierdas. TAC craneal: microcacifica-
ciones periventricul ares derechas con hemimegalencefaiaipsilateral. Serie
6sea: aumentodel tamarfio dseodel asextremi dadesaf ectas. Duranteel primer
afio de vidadesarrolla un leve retraso psicomotor. A los 8 afiosiniciacrisis
comiciales parciales en contexto febril. EI| EEG muestra paroxismos en
hemisferio derecho, que remiten inmediatamente con carbamacepina. RM
craneal: hemimegalencefalia, focos de polimicrogiria parenquimatosos y
focosdegliosisen sustanciablanca. Actua mente presentaun retraso mental
leveno evolutivo y unahemiplgiaizquierdade predominio superior. Seha
retirado €l tratamiento anticomicial. Comentario. KTWS es de etiologia
desconocida. Se incluye dentro de los sindromes neurocuténeos con
anomaliasvasculares, Resultadificil dediferenciar del sindrome de Proteus
(hamartomasehiperplasiaplantar caracteristica). Actual mentesedesconoce
el marcador genético de ambos sindromes. El interés de este caso reside en
su asociacion ahemimegal encefaliay laescasarepercusion epiléptica. Estos
pacientes presentan normal mente unaepilepsiarefractaria. En nuestro caso,
las crisis se autolimitaron rgpidamente con carbamacepina, probablemente
por la ausencia de lesiones corticaes.

15. TRASTORNOS METABOLICOS
Moderadores: Dres. Manuel Pérez Sotelo y Alberto Puche

P16. APORTACION DE LA RESONANCIA ESPECTROSCOPICA
AL DIAGNOSTICO DEL SINDROME DE SIOGREN-LARSSON

M. CASTRO-GAGO?, A. ALVAREZ b, A. ALONSOb, C. CIDRE®, J.R.
PULPEIROY, JM. EIRiS?2

23S Neuropediatria. ® S Radiologia Pediatrica.  Unidad De Atencion Temprana.
Hospital Clinico Universitario. Santiago de Compostela. ¢ S Radiologia. Hospital
Xeral Calde. Lugo

Introduccion. El sindrome de Sjogren-Larsson es un trastorno hereditario
autosdmico recesivo infrecuente que asociaictiosis, retraso mental variable
y espasticidad. Esté causadapor unadeficienciadelaactividad microsomial
delanicotinamidaadeni nadinucl eétido 6xido reductasa, condicionante de
una alteracion en el metabolismo de los alcoholes grasos. Los estudios de
neuroi magen muestran ungrado variablededismielinizaciény como hecho
caracteristico la existenciade un ‘pico lipidico’ enla RM espectroscdpica.
Objetivo. Presentaci n de un caso con clinicay neuroimagen tipicas de este
proceso. Caso dlinico. Varénde4afios, segundo hijo depadresconsanguineos
en segundo grado, con eritrodermia, xerosisy descamacion cutanea desde
el nacimientoy conretraso enadqui sicionespsi comotricesglobal es, presentan-
do en el momento actual un retraso mental de grado grave y unadeambu-
lacion no superior a7-8 pasos sin apoyo. Desdelos 2 afios se hace evidente
una diplejia espéastica progresiva con mejoria bajo infiltraciones de toxina
botulinicaenisquiotibiales, gastrosdl eosy adductores. Exploracionescomple-
mentariasrelevantes: RM cerebral (2afios): hipersefial delasustanciablanca
supratentorial sin afectacion delasfibrasen U; RM espectroscopica (2 afios
11 meses): confirmalaexistenciadel ‘ picolipidico’: picoanormal a1,3ppm,
sugerente de acimulo delipidosanormal esen dichalocalizacion. Fondo de
0jo: normal endosocasiones. Conclusiones. El sindromede Sjdgren-Larsson
debetenerseen cuentaen el diagnésticodiferencial delasictiosiscongénitas,
sugiriendo dicha posibilidad lainstauracion de un retraso en adquisiciones
psicomotrices. En ausenciade un diagnéstico enzimético, laRM espectros-
copica puede servir de confirmacion o apoyo a diagnostico en casos
compatibles, al demostrar laexistenciade un ‘pico lipidico’ caracteristico.

P17. PARALISIS DE CUERDAS VOCALES COMO SINTOMA
INICIAL EN PACIENTE CON ENFERMEDAD DE LEIGH

M.R. CAZORLA, A. VERDU, M.P. SANCHEZ, M. MOLLEJO, E. ZAMBRANO,
M.A. GRANADOS, JA. ALONSO
U. de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. Hospital Virgen de la Salud. Toledo.

Introduccion. Laenfermedad de Leigh o encefalomiel opatia necrotizante
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subaguda puede deberse a varios defectos metabdlicosy se caracteriza por
laexistenciadel esionessimétricashil ateral esengangliosbasal esy troncodel
encéfao y acidosis l&ctica. Caso clinico. Varon de 1 afio que ingresé para
estudioderetraso motor. No antecedentesfamiliaresni persona esdeinterés.
Desarrollopsicomotor: sostén ceféalicoincompletoy no sedestacionliberada.
Enlaexploracién destacabaoftalmoplejiaexternaconretinitispigmentaria,
hipotoniaaxial y estridor inspiratorio. Examenes complementarios: lactato
basal sanguineoligeramenteaumentadoy enL CRelevado. GOT aumentada.
Estudio ORL : pardlisisde cuerdasvocales. Ecocardio-Doppler: miocardio-
patia hipertréfica. RM cerebral: lesiones hiperintensas en T, bilaterales y
simétricas, en tronco del encéfalo, sin edema perilesional. Estudio neurofi-
sioldgico y biopsia muscular: sin ateraciones significativas. Estudio de
cadenarespiratoriaen homogenado muscular: déficit gravedel complejol.
Estudio anatomopatol égico: zonas de necrosis bilaterales en mesencéfalo,
puentey bulbo. Evolucién: desarrollé insuficienciarespiratoriaprogresiva
con necesidad de respiracion asistida. Present6 cuadro febril y acidosis
metabdlicarefractaria, que condujeron asu fallecimiento. Comentarios. La
afectacion devariosdrganos o sistemasentrelosqueseincluyen SNC, SNP,
0j0s, corazony muscul aturaestriada, es criterio de sospechade enfermedad
mitocondrial. Nuestro caso resulta de interés debido a que la oftalmoplejia
y lapardisis de cuerdas vocales progresivas, secundarias alas lesiones del
tronco del encéfalo, fueron los sintomas deinicio de la encefalopatiay su
presencia orientd hacia el diagndstico de enfermedad de Leigh.

P18.LEUCOENCEFALOPATIA INFANTIL RAPIDAMENTE PRO-
GRESIVA ASOCIADA A HIPERGLICINEMIA NO CETOSICA E
HIPERTENSION PULMONAR

M. DEL TORO RIERA® A. MACAYA 2 A. MORENOP M. TALLADA ¢, E.
VAZQUEZ Y A. ORTEGA €, A. ARRANZ (F), E. RIUDOR (F), M. ROIG?2

2 Neurologia Pediatrica. ® Electrofisiologia. °Neurorradiologia. ¢Neuropatologia.
€ Laboratorio de Metabolopatias. Hospital Vall d'Hebron. Barcelona.

Introduccién. En 1992 describimos a tres hermanos que compartian un
mismo fenotipo: inicio de los sintomas en los primeros meses de la vida,

hipertension pulmonar, deterioro neurolégico progresivo con hipotonia,

signospiramidal esy pérdidadefuncionescognitivas, incrementodeglicina
enplasma, orinay LCR, y muerte antesdelos 2 afios. Recientemente hemos
identificado otros dos pacientes no relacionados que presentan € mismo
fenotipo. Casos clinicos Presentamos |os rasgos clinicosy bioquimicosde
estosdospaci entes, asi comol osestudi osanatomopatol 6gi cosdeunodeel los.

Ambospaci entessediagnosti caron dehi pertensi n pulmonar enlosprimeros
mesesdevida. Ambosfueron derivadosanuestraunidad paraestudiodeun
deterioro neurol égico coincidiendo con unavacunacion (paciente 1) y con
laadministracién de éxido nitricoy vacunacion (paciente 2). Laevolucion
secaracteriz6 por undeterioroprogresivo con hipotonia, signospiramidal es,

distonia, letargiay finalmentealteracién del patronrespiratorio queprovocd
sufallecimientoantesdel os15meses. Enninginmomentopresentaroncrisis
o alteraciones en € EEG. Las RM cranedes seriadas mostraron una
leucoencefa opatiaprogresivadeinicio enldbul ostemporal esy extendién-

doseatalamos, |6bul osoccipitalesy frontal es. El estudio con espectroscopia
detect6 la presencia de un pico de glicina. Los niveles de glicina se
encontraban incrementados tanto en plasmacomo en orinay LCR, con un

ratio L CR/plasmalevemente aumentado. Laactividad del enzimadeclivaje
delaglicinay laproteina P en tejido hepético de ambos pacientes fue de 0
nkat/kg proteina. L os estudios heuropatol dgicosrealizados en el paciente 1

mostraron una encefal opatialeucocl astica cavitada con preservacion delas
fibrasU. No seobjetivo afectacion delasustanciagriscortical ni subcortical.

Conclusiones. Creemos que estos pacientes conforman un nuevo fenotipo.

Queda por determinar si este proceso estarelacionado con lalateracion del

metabolismo de la glicina o es una forma grave de las enfermedades
recientemente descritas como vanishing white matter disease.

P19.COMPLICACIONESNEUROL OGICASDEL TRATAMIENTO
CON INTERFERON

C. GARAIZAR, M.J. MARTINEZ-GONZALEZ, C. RUIZ-ESPINOZA, A. GAR-
CIA-RIBES, M. LABAYRU, A. FERNANDEZ-TEIJEIRO, JM. PRATSVINAS
Unidades de Neuropediatria, Oncologia Infantil, y Lactantes. Hospital de Cruces.
Barakaldo. Bizkaia

Introduccion. El usodel interferdn (IFN) en pediatriaestaincrementandose.
Suneurotoxi cidad estabi en estudi adaen adultos, pero escasamenteennifios.
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Casosclinicos.Caso 1. Nifiacon angiomacervicofacial desdeel nacimiento,
queingresaal mesdevidapor dificultadrespiratoria, conestridorinspiratorio,
precisando ventilacién mecanica48 horas. Enlalaringoscopia, TACy RM

seobjetivaunhemangiomasubgl 6ticocircunferencial, angiomascraneofacia-
lesy mediastinico. Setrataconcorticoidesy broncol &ser conescasarespuesta,
y seasocial FN desdelos 2 meses. Por reagudizaciones graves, setratacon
corticoides e IFN ininterrumpidamente durante 14,5 meses. Exploracion:
sedestaci oninestableal 0s11-12 meses, hipertoniadeextremidadesinferiores
conclonus, hiperreflexia, Babinski bilateral y no deambulacion. Evolucién:
persistencia de la diplejia espastica, iniciando marcha de puntillas con
imposibilidad para sentarse a los 3 afios. Caso 2. Nifia con cardiopatia
intervenidaalos 7 diasdevida, que alos 24 dias de edad presentamel enas
con anemia grave. Se observa sangrado intestinal activo y se diagnostica
angiomatosis difusa del intestino delgado y meso tras laparotomia, con
reseccionintestinal parcial . Posteriormentevan apareciendo angiomasanivel

preauricular, bucal, parotideoy mediastinico. Trastratamiento con corticoi-
des, malarespuesta, asociando | FN desdel os3 mesesdeedad (seinterrumpse
durante9 meses) hastal os2 afios, cuando sedetectatorpezadeextremidades
inferiores con caidas frecuentes y negacion para caminar. Exploracion:
hipertonia de extremidades inferiores, hiperreflexia, Babinski bilateral y
clonus Hapersistido ladiplejiaespésticaalos 3 afios. Discusion. Ladiplgia
espéstica persistente es una complicacion grave del tratamiento con IFN.

P20. ACIDEMIA METILMALONICA CON HOMOCISTINURIA.
PRESENTACION DE UN NUEVO CASO

M. LEY-MARTOS @ J. FORNELL-FORCADES 2, A. HERNANDEZ-GONZA-
LEZ®, C. FLORES-GONZALEZ?, M.J. GARCIA ¢

2 Seccién de Neuropediatria. ® UCH Peditrica. Hospital Puerta del Mar. Cadiz.
9 Centro de diagnéstico de enfermedades moleculares. Universidad Auténoma. Madrid

L aacidemiametilmal 6nicacon homocistinuriase produce por deficiencia
combinada de dos coenzimas de la via metabdlica de la vitamina B,: la
adenosilcobalamina(adoCbl), queacompafiaalametilmal onil CoA mutasa
parapermitir el paso de metilmalonil CoA en succinil CoA, y lametilcoba
lamina (meCb1l), coenzima de la metiltransferasa que permite el paso de
homocistina a metionina. La Incidencia es de 1:60.000 y la herencia,
autosdmicarecesiva. Clinicamente variable, sueleiniciar alos 2 mesescon
alteraciones hematol 6gicas, neurologicasy problemas de alimentacion. Se
producen el evados nivel es de homocistinaen sangre'y acido metilmal énico
en orina. Caso clinico. Presentamos € caso de una nifia de 50 dias sin
alteraciones obstétricas de interés, fruto del primer embarazo de padres
jévenesnoconsanguineos. AFsininterés. AP ictericiatransitoriaal tercer mes
de vida (Bili méx. 18.8, Cooms directo negativo, Hb 14). Consulta por
rechazo en la alimentacion, palidez y temblor. A la exploracion se aprecia
retraso psicomotor, succion débil, temblor de reposo, actitud distonica,
hi potoniade miembros con hipertoniaaxial, nistagmo fino vertical, rasgos
dismorficos leves, respiracion irregular, hipertension y olor peculiar dela
orina. El peso, tallay PC estaban por debajo del pC3. Teniaanemiaintensa
normocitica (Hb 3,9) y leucopenia, esquistocitos en sangre periférica, y la
medula 6sea era hipoplésica en las series eritroides y megacariocitica. La
ecografia y la RM revelaron una atrofia corticosubcortical grave sin
alteracionesvasculares. El fondo de ojo revel 6 hemorragiasen llama. Tuvo
hi peramoni emiaen dosocasiones, perono cetosis. Comenzo6tratamientocon
dieta pobre en metionina, treonina, valinaeisoleucina, carnitina (100 mg/
kg), vitaminaB,, (1 mg/dia), betaina(100 mg/kg/dia) y captopril, conbuena
respuesta. A los4mesessufridunahidrocefaliaagudagquepreci sdderivacion
de LCR y en varias ocasiones ha presentado candidiasis. Comentarios
Destacar la importancia de un diagnéstico temprano para realizar un
tratamiento adecuado y consejo genético.

P21. TOXICIDAD MITOCONDRIAL SECUNDARIA A TERAPIA
ANTIRRETROVIRAL

M.L.NAVARRO-GOMEZ 2 C. GARZO-FERNANDEZ b, A. TRABAC LA.
CARRETERO-ALMINANA 9, F. ALVAREZ-RODRIGUEZ 9, P. CASTRO®,
P. APARICIO® E. SANZ @
3 Seccidn de E. Infecciosas Pediatricas. ® Seccion de Neurologia Pedidtrica.
¢ Neurofisiologia Clinica. 9 Anatomia Patoldgica. Hospital General Universitario
Gregorio Marafion. Madrid

Objetivos. Laterapiaantirretroviral degran actividad (TARGA) halogrado
mejorar las expectativas de supervivenciay lacalidad de vida de los nifios
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infectados por VIH, si bien se hadescrito toxicidad mitocondrial . Pacientes
y métodos Sedescribeel casodeun pacientediagnosticadodeinfeccionVIH
por transmisién vertical con 15 afios de edad. En ese momento presenta un
estudioinmunol 6gico con CD4% 1,59 (12/mm?), CD8% 12,96, CD4/CD8
0,12, carga viral para VIH 26.800 copiassmm?. Se instaura tratamiento
antirretroviral con estavudinag, didanosinay efevirenz, que inicialmente se
tolerasin toxicidad, mostrando eficaciavirol 6gicaeinmunol égica. Al mes,

lacargaviral esindetectable y CD4% 3 (128/mm?), CD8% 35, CD4/CD8
0,08. Clinicamente se encuentraasintomético. Seismeses despuésdel inicio
de terapia antirretroviral en un control analitico muestra por primera vez
€elevacion moderadadetransaminasas(GOT 80U/L, GPT 70U/L) y deécido
|1&ctico, sinsintomatol ogiaacompafiante. Tresmesesdespuéspresentaclinica
digestiva, dolores y parestesias de mayor intensidad en extremidades
inferiores que superiores bilaterales, smétricasy de predominio distal, mal

estado general, taquipneay analiticapH 7,29, exceso debase-12, pCO, 28,

pO, 80, anién GAP 26, &cido lactico 15 mM/L, GOT 214 U/L, GPT 171U/
L, CPK normal y funcién renal normal. Se retiran antirretrovirales y
evoluciona fatalmente; en 10 dias |a clinica neurol dgica referida progresa,

entraen un comaprofundo arreactivoy fallece. RM normal. LCR normal,

incluido estudiodeviruspor PCR. Examen neurofisiol dgico: polineuropatia
sensitivomotora de tipo axona y de grado muy importante. A. patol 6gica:

pendiente de microscopia electronica. Conclusiones. A pesar de reconocer
lamejoriaque € tratamiento TARGA ha supuesto en lainfeccion VIH no
debemosolvidar latoxicidad que estaterapiapuede producir, especial mente
enel ambitomitocondrial . Antelasospechaclinicadelamismadeberedizarse
precozmente el diagndstico paraevitar lairreversibilidad de la afectacion.

P22.VARIABILIDAD DEEXPRESI ONFENOTIPICAFAMILIARDE
LA MUTACION A8344G DEL ARNt'Ys

|. OBANDO-SANTAELLA, T. BERMEJO-GONZALEZ, C. SERRADILLAS
RODRIGUEZ, L. RUIZ DEL PORTAL, M. NIETO-BARRERA
Seccion Neuropediatria. Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla

Introduccion. Lamutacién puntual A8344G del ARNt™* es responsable de
un 80-90% de casos de encefal opatia miocidnica con fibras rojos rasgadas
(MERRF). Estamutaci 6n se haasoci ado ocasi onal mente con otrosfenotipos
clinicos, entre los que cabe citar € sindrome de Leigh (SL), oftalmoplejia
cronicaprogresiva, MEL ASoladegeneraci dnespinocerebel osa. El presente
caso ilustra sobra la posible variabilidad de expresién fenotipica de esta
rnutacion anivel intrafamiliar. Caso clinico. Nifiade 10 afios que consultd
por torpeza motora y retraso escolar. Entre los antecedentes familiares
destacabalaexistenciade un hermano fallecido hace 10 afios alos 14 meses
deedadtrasun cuadro deréapido deterioro neurol 6gico aspciado atrastornos
del ritmo respiratorioy con hallazgos necropsicos caracteristicosde SL. En
la exploracion se aprecio inestabilidad en la marcha, dismetriay temblor
intencional. En los examenes complementarios se encontré unamoderada
elevacion de lactato (3,98 mM/L), con incremento de la relacion lactato/
piruvato (91) y 3-OH butirato/acetoacetato (6,3). LaRM cerebral mostréd
sefiales con leve hiperintensidad en T, en la cabeza de ambos ndcleos
caudados. Genéticamente, lamutacion ARNt-*A8344G sehallabapresente
enmésdel 50%delinfocitos. El fenotipodelapacientecontrastaconel grave
cuadro clinico del hermanofallecido por SL, que con altaprobabilidad fue
causado por lamismamutacion puntual del ADN mitocondrial. Conclusio-
nes. Lamutacion ARNt-® A8344G se puede presentar con una expresion
fenotipicavariable familiar, incluyendo pacientescon SL.

P23.DESCRIPCION DE DOSPACIENTESCON ENFERM EDAD DE
NIEMAN PICK TIPO C

L. SANTALO-GONZALEZ @, T. BERMEJO-GONZALEZ 2, |. OBANDO-SAN-
TAELLA2 V. GARCIA-BERNABEU 2, C. SERRADILLA-RODRIGUEZ.(A), L.
RUIZ DEL PORTAL & M. NIETO-BARRERA? M.J. COLL & A. CHABAS®P
H.1.U. Virgen del Rocio. Savilla. P 1. de Bioquirmica de Barcelona.

Introduccion. Laenfermedad de Nieman Pick tipo C (NPC) es una neuro-
lipidosis causadapor unaateracion en el transito intracelular del colesteral.
Un 95% presentan mutacion en el gen NPCI que codificaunaperineasaen
€l compartimento endosémicotardioconfunciénenel flujotransmembrana.
El 5% restante presentan una mutacion en el gen HEL. La sintomatologia
puede aparecer a cualquier edad, y la clinica es muy heterogénea. Casos
clinicos. Se describen dos pacientes que se presentaron con uno de los
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fenotipos mas habituales: colestasis neonatal y que tras un periodo silente
desarrollaron enfermedad neurol 6gica progresiva. Caso 1. Nifio que con-
sultaalos3afiospor retraso enlasadquisicionesmadurativas. Antecedentes:
colestasi sneonatal gravecon ascitisehipertension portal . Enlaexploracion,
hepatomegalia, hipotonia generalizada, ataxia troncular y paresia ocular
supranuclear. Caso 2. Nifio que alos 15-16 meses presentacuadro regresivo
con marcha dificultosa y pérdida del lenguaje y de forma progresiva
hipotoniaaxial ehipertoniadistal. Exploracion: hepatomegal ia, oftalmople-
jia, deformidad en manosy pies. A los 3 afios aparecen crisismiociénicasen
sdvas de 3-4 s. Antecedentes personales: ictericia colestésica neonatal.
Presenté deterioro progresivo, conexitusalos 6 afios. Pruebas complemen-
tarias. Estudio de médula 6sea: macréfagos con citoplasma espumoso.
Tincién citoguimica con filipina de fibroblasto: acimulo de vesiculas
perinucleares fluorescentes. Actividad de esfingomielinasa parcialmente
disminuida. EMG: neuropatia desmielinizante. Conclusion. LaNPC esuna
delasneurolipidosismasfrecuentes. Por su heterogeneidad clinicahay que
considerarlaenel diagnéstico diferencial decuadrosque presenten sintomas
neurol égicos, psiquidtricos o afectacion del sistema reticuloendotelial.

16. TRASTORNOS VASCULARES, TRAUMATICOS
Y MOTORES

Moderadores: Dres. Benito Otero y Maria Eugenia Yol di

P24. QUISTE LEPTOMENINGEO POR TRAUMATISMO DES-
CONOCIDO

A. LOPEZ-LAFUENTE 2 M.A. AMARILLA P, M.J. LOPEZ-RODRIGUEZ 2,
M. RONCERO? M.J. ALONSOES, V. PITARCHS, V. CARRETERO?

2 Sarvicio de Pediatria. ® Servicio de Radiologia. ¢ Servicio de Cirugia Pediatrica.
Hospital San Pedro de Alcantara. Céceres

Introduccion. El quiste leptomeningeo, fractura craneal evolutiva o en
crecimiento, esunacomplicaciénraradetraumatismoscefdicosgeneramente
desconocidosennifiosmenoresde3afiosdeedad. Sedesarrollaal desgarrarse
la duramadre durante el traumatismo. Debido alas pulsaciones del LCR a
través del desgarro se hernialaaracnoides, se erosiona el hueso, se amplia
lafracturay el liquidoacumuladoformaun quiste. También puedeproducir
encefalomal acia, porencefalia, herniacion detejido cerebral y pseudoaneu-
rismas. Suincidenciaesde0,05a1,6%. Lamayoriaselocalizanenel parietal .
Las manifestaciones neurolégicas pueden incluir convulsiones focales y
déficitrel acionadosconlalocalizacion. El tratamiento consisteenlaexcision
del quistey reparacion del defecto dural. Caso clinico. Nifio de 3 afiosy 4
mesesdeedad, remitido aestudio por tumoracionfluctuantedepartesblandas
en parietal derecho deun afio deevolucion. AF: sininterés. AP: embarazo,
parto y periodo neonatal normal. Desarrollo psicomotor normal. No
antecedentestrauméti cos. EF: fenotiponormal . Perimetrocefdlico: P25-50.
Abultamiento de partes blandas en zona parietal derecha de 2-3 cm de
didmetro, depresible, nodol oroso, no sopl os, sepal pan bordes6seosdecal ota
bien definidos. Parescraneal esnormal es. Fondo deojonormal . Fuerza, tono,
refl josmiotéti cos, sensibilidad: normal. Cerebelonormal . Marchay varian-
tes normales. PC: ecografia de partes blandas: formacion superficia por
debajo del tgjido celular subcutaneo, ;sde 3°1.5 cm??, de caracteristicas
liquidas. Disrupcion decalotade 3 cm. Eco-Doppler color: flujo enlapared
del quiste. Radiografia craneo: lesién litica con bordes festoneados. TAC
cranedl: arealitica en parietal derecho con diastasis de los fragmentos de 3
cm, ocupada por formacién quistica que protuye hacia el exterior sin
evidencia de herniacién cerebral. EEG normal. IRM craneal normal.
Conclusiones. Se deberiahacer un control clinico delasfracturas craneales
lineal esdiastéti cas hastaconfirmar que no se convierten en evolutivas. Si en
¢l seguimiento sedetectaensanchamiento delalineadefracturao aparicion
de una masa blanda, debe realizarse una neuroimagen. La extirpacion
quirdrgica precoz del quiste leptomeningeo y €l cierre del defecto 6seo 'y
desgarro dural puede prevenir dafios neurol dgicos irreversibles.

P25. TRASTORNOS DEL MOVIMIENTO EN LA INFANCIA:
PRESENTACION DE 34 CASOS

N. GAROFALO-GOMEZ 2 E.M. ESTEBAN-HERNANDEZ 2, N.L. SARDI-
NAS-HERNANDEZ?, J. VARGAS-DIAZ 2, E. ROJAS-MASSIPE?, L. NOVOA-
LOPEZP

2 Servicio de Neurologia Infantil, Instituto de Neurologia y Neurocirugia.
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b Servicio de Neurologfa infantil. Hospital Pediatrico Pedro Borras Astorga.
La Habana, Cuba

Objetivo. Seestudiaun grupo de 34 pacientescon el diagnésticodetrastorno
del movimiento, ingresadosen el ServiciodeNeuropediatriadel Institutode
Neurologiay Neurocirugiaentre marzo de 1997 y febrero del 2002, con el
objetivodeanalizarladistribuci ondelosmismosseglnel tipodemovimiento
involuntario. Pacientesy métodos. Serecopilaronlosdatosrel acionadoscon
el cuadro clinico de la enfermedad, los estudios de neuroimagen y el
electroencefalograma. Resultados La distonia (35%), los tics (29%) y la
corea(26%) fueronlostrastornosdel movimiento mésfrecuentesen nuestro
grupo. Sediagnosti caron dospacientescon enfermedad deWil son. Laedad
promedio del inicio de los movimientos involuntarios fue de 8 afios. La
tomografiaaxial computadorizadasolofuepositivaenunapacienteconuna
corea sintomética por infarto cerebral. Conclusiones. Lasdiscinesiasrepre-
sentaron | ostrastornos del movimiento méasfrecuentesdel grupo estudiado,
destacandose la distonia, losticsy la corea

P26. SINDROME DEL BEBE SACUDIDO

E. MARTINEZ-SALCEDO?, M. HERRERA-MURILLOP M.J. FUENTES? R.
REIGP, L. SANGUINO-LOPEZ 2

2 Servicio de PEDIATRIA. ® Servicio de Medicina Intensiva. Hospital General
Universitario. Alicante

Introduccion. El sindromedel bebésacudido (SBB) esunaformademaltrato
infantil del nifio pequefio. El diagndstico se realiza por la clinica de
encefal opatiaagudajunto con lapresenciade hemorragiasretinianas con o
sin hemorragias intracraneales y evidencias o no de dafio externo. La
existenciade hemorragiasintrarretinianasy en lavainadel nervio ptico se
consideran muy Utiles en e diagnéstico del SBB. Las maniobras de
resucitacion cardiopulmonar también son causa de hemorragias retinianas.
Caso clinico. Presentamosel caso deunanifiade3 mesesquemostrélosdatos
clinicos caracteristicos del SBB y discutimos los mecanismos probables de
dafio cerebral implicados en este pacienterevisando laliteraturaal respecto.

P27.HEMIPLEJIA INFANTIL AGUDA COMO MANIFESTACION
CLiNI’CA DE HIPERHOMOCISTINEMIA MODERADA. PRESEN-
TACION DE UN CASO

T.M. ESPINETTE-DIAZ 2, L.E BRICENO & J. LEAL 2 L. INDRIAGO?, C.
SOLORZANO? A. MAHFOUDP®, A. GARCIA ¢, R. APITZ ¢
a Servicio de Neurologia, Hospital de Nifios J.M. de los Rios.? IngtitutodeErrores
Innatos del Metabolismo. © Laboratorio de Trombosis Experimental. Instituto
Venezolano de Investigaciones Cientificas. Caracas, Venezuela

Introduccién. EN 1969, McCully hizo la observacion, de que niveles
elevados de homocisteina en plasma se asociaban con enfermedad cere-
brovascular. Pacientes y métodos. Preescolar de 4 afios, que ingresa por
déficit motor izquierdo. Antecedentes. no contributorios. Desarrollo
acorde. Examen fisico: condiciones regulares. Peso/talla: percentil 3.
Fondodeojonormal, esclerasazul es, hemiplgjiadirectaizquierda, marcha
parética. Paraclinicos: perfil hematol 6gico, coagul acion, puncion lumbar,
anticuerpos antifosfol ipidos, perfil inmunolégico y vitaminaB,,, norma-
les. Homocisteina: 12uM/mL (aumentomoderado). Acidofdlico: 3,87nM
(disminuido). Estudio polimorfismo: heterocigosis. Electroencefal ogra-
ma: anormal, lento focal derecho. Resonanciamagnética: hiperintensidad
de labanda periventricular derechay cabeza del nlcleo caudado. Resul-
tados. Permanecio hospitalizada 28 dias; se administrd fenobarbital,
oxcarbamacepinay difenilhidantoina, por convulsiones focales izquier-
das. También recibi6 aspirinainfantil, &cido folico y vitaminas B, y B;.
Posteriormente (6 meses de seguimiento) persistieron crisis, y se utilizo:
&cido valproico y lamotrigina, con poca respuesta. Hace 2 meses inicié
topiramato y clonazepam, y se mantuvo anictal. L os niveles de homocis-
teinay acido folico se normalizaron. Discusion. A pesar de ser unarara
entidad, |ahi perhomoci stinemia(HHM C) debeconsiderarseenel diagnds-
tico diferencial de la hemiplejia infantil aguda. Esta puede resultar de:
defectosenzimaéticos, deficienciasnutricionales (vitaminaB,,, piridoxina,
folatos) y causas secundarias. En este caso, la asociacion de una HHMC
moderaday unadeficienciade &cido félico condicionaron laaparicién de
un evento cerebral isquémico. LaHHMC moderada constituye un factor
deriesgo independiente paralaenfermedad cerebrovascular; el riesgo, en
nifios, se ha calculado en 3,3 (Cl 95%: 1,5-7,3).
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P28.INFARTOPERINATAL SECUNDARIOAHIPOPLASIADELA
ARTERIA CAROTIDA INTERNA DERECHA

R. JADRAQUE-RODRIGUEZ 2, A. MUNOZ-GONZALEZ ®, V. GONZALEZ-
MARTINEZ 8 S. GUILLEN-MARTIN & S, BELDA-HOFHEINZ 2 R. SIMON DE
LASHERAS?2 F. MATEOS-BEATO?

2 Unidad de Neurologia Infantil.® Servicio de Radiologia, Neurorradiologia Infantil.
Hospital Doce de Octubre. Madrid

Introduccion. La hipoplasia de la arteria carétida interna es una
anomal facongénitararaque ocurreen menosdel 0,01% delapoblacion
general. Existe una predominancia izquierda en 2/3 de los casos. El
origen exacto esincierto, pero sepiensaqueesdebido afallosmecanicos
o hemodindmicos en el desarrollo embriolégico de la arteria. Se
conocen pocos casos diagnosticadosen laedad pediétrica, loqueindica
que el riego colateral es suficiente paramantener una buena perfusion
cerebral en esta edades. Puede presentar sintomas en edades mas
avanzadas debido ainsuficienciacerebrovascul ar. Presentamos el caso
de un nifio con hipoplasia carotidea derecha de inicio neonatal. Caso
clinico. Varon nacido de embarazo controlado y cesarea programada
sin incidencias. Al nacer le observaron menor tono en miembro
superior izquierdo, por lo que se le realizé una ecografiay un TAC
cerebrales donde se vio un infarto temporooccipital hemisférico
derecho extenso. No se encontrd causa y se inicié rehabilitacion a
pesar de lo cual quedd con una hemiparesiaizquierda fundamental -
mente braquial. A la edad de 9 afios comenzé con crisis parciales
simples que se controlaron con carbamacepina. Un primer EEG
mostré unfocotemporal izquierdoy antelano concordanciaanatémica
con lalesion precedente se pidié unaRM con secuencias de angio-RM.
La RM muestra una gran pérdida de sustancia parietal derecha en el

territoriodelaarteriacerebral mediacorrespondiente, acompafiado por
laretraccion ipsilateral del astaventricular. En el estudio de angio-RM

se aprecia una disminucion marcada del calibre de la carétida interna
extratracraneal desde su porcion, cuando menos, intrapetrosa, acom-
pafiado de un canal carotideo pequefio, lo que refleja que el infarto
cerebral medio fue debido a una lesion de formacion del sistema
carotideo derecho y que lacirculacion de suplenciano fue suficiente
pararestaurar el flujodelazonadel hemisferiocerebral infartado. Un
nuevo EEG mostré un foco de puntas centrotemporal es izquierdas
sugerentes de epilepsiaparcial benignadelainfancia. Conclusiones.La
hipoplasiao aplasiadelacarétidainternaesun defectoraroquenosuele
ser sintomatico en lainfancia. Su diagndstico tiene importancia en el

tratamiento de posibles futuros episodios isquémicos; para €llo, la
realizacion de unaangio-RM seriaaconsejable en los casos deinfartos
infantiles de etiologia no filiada.

P29. ACCIDENTE CEREBROVASCULAR FETAL EN PACIENTE
CON FACTOR YV DE LEIDEN

A. VERDU-PEREZ, M.R. CAZORLA, P. SANCHEZ, J.C. MORENO, J.
COBAS, M.D. MARQUEZ, A. ACRESPO, L. SENTCHORDI

Unidad de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. Hospital Virgen de la Salud.
Toledo

Caso clinico. Recién nacido atérmino, segundo hijo de padressanosno
consanguineos. En ecografia a la 282 semana de gestacion se detecta
zona hiperecogénica paraventricular frontal izquierda interpretada
como hemorragia en probable zonaisquémica (infarto hemorrégico).
En controles sucesivos la lesion se convierte en zona hipoecogénica
subcorticoparaventricular compatible con lesién quistica residual. El
examen fisico neonatal fue normal, excepto unatendenciaalalatera-
lizacién cefélicaalaizquierda. Se realizé estudio de hipercoagul abi-
lidady seencontro: resistenciaalaproteinaC activadaanormal conratio
1,5 (ratio normal> 2,2), AT-Il1, proteinas C y S normales. En la RM

cerebral se observé una cavidad quistica paraventricular izquierda en
conexién con ventriculo y atrofia cortical asociada. Su desarrollo
posterior hasidofavorable; presentaalaexpl oraci 6n paresiamoderada
de miembro superior derecho y el resto de hitos madurativos son
adecuados a su edad. Comentarios. Los hallazgos descritos correspon-
den aunalesion isquemicohemorrégica originada en el periodo fetal,
debido alapresenciade un estado protrombético (factor V de Leiden)
como factor predisponente. Se trata de lacomunicacion mas precoz de
accidente cerebrovascular fetal descrita hasta ahora en la literatura.
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P30. MIELOPATIA DE ORIGEN PERINATAL. DESCRIPCION DE
CUATRO CASOS

M. PENAS-PRADO 2, A. CAMACHO-SALAS 2, R. JUNTAS-MORALES @ A.
VILLAREJO-GALENDE 2 R. SMON DE LASHERAS b, F. MATEOS-BEATOP
2 Servicio de Neurologia.  Seccién de Neurologia Infantil. Hospital Doce de
Octubre. Madrid

Introduccion. Lamielopatiaperinatal formapartedel diagndsticodiferencial
de lahipotonia del neonato. Su diagndstico clinico es dificil, por asociarse
frecuentementeasufrimientofetal duranteel partoy encefal opatiahipdxica.
Presentamos | os casos de miel opatiacon origen perinatal diagnosticadosen
nuestro hospital entre 1991y 2001, conrevision del cuadroclinico, pruebas
diagnosticasy etiol ogiadelosmismos. Casosclinicos. Caso 1. Parto eut6cico
con asfixiaperinatal . Hipotonia, paraparesia, hiporreflexiay globovesical.
Caso2. Cesareapor podalica. Hipotonia, arreflexia, paraparesia, respiracion
diafragméticay globovesical. Caso 3. Cesareapor noprogresion. Sufrimien-
to fetal agudo. Paraparesia con hipotonia e hiperreflexia. Caso 4. Parto
vaginal traumético. Paraparesia, hipotoniae hiperreflexia Resultados Tres
del ospacientespresentabanunamiel opatiadeorigenisquémico (unodeellos
probablemente prenatal) y uno de origen traumético. Presentamos los
resultados de las pruebas realizadas, incluyendo las imagenes disponibles
(RM medular en dos y ecografia y RM inicia y evolutiva en uno).
Conclusiones. El indice de sospecha debe ser ato para € diagnéstico de
mielopatia perinatal, por solaparse sus sintomas con |os de otras patol ogias
provocadas por hipoxia o traumatismo durante el parto, o trastornos
neuromusculares congénitos. La mielopatia traumética es actualmente
infrecuente por lamejoriaen e manejo obstétrico. La mielopatia hipoxi-
coisquémica es una entidad infradiagnosticada, y su origen prenatal esun
hechoconocido, aunqueexcepcional . Laecograf iamedul ar presentainterés
para su diagnéstico precoz, y la RM es la prueba de eleccion para
confirmacién diagndsticay definicion del tipodelesion. El EMG esdegran
ayuda paralalocalizacion del nivel lesional.

P3L.INFARTOSCEREBRALESDE REPETICIONENUNPACIENTE
CON DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

C. DIAZ-BUSCHMANN, M.L. RUIZ-FALCO, L.G. GUTIERREZ-SOLANA,
J.J. GARCIA-PENAS
Seccidn de Neurologia 2. Hospital Universitario Nifio Jesis. Madrid

Objetivo. Presentar el casodeun pacientecondistrofiamuscular deDuchenne
(DMD) que en su evolucion presentd complicaciones cerebrales poco
habitua es. Pacientesy métodos. Revisamos deformaretrospectivalosdatos
de la historia clinica prestando especial atencién a las complicaciones
isquémicascerebral es. Pacientede 13 afiosdeedad, diagnosticadodeDMD,

gue consultaba por afasiay pérdida de fuerza de instauracion brusca en
extremidades derechas. En las pruebas de neuroimagen se visualizaban
lesionesenlosntcleosdelabasey regioncortical prerrolandicacompatibles
con infarto de la arteria cerebral mediaizquierda. El estudio cardiol 6gico
revel6 un ventriculo izquierdo levemente dilatado con funcidn sistélica
gravemente deprimida. La evolucion fue hacia una hemiparesia derecha
residual. Seismesesmastardepresentd unnuevoepisodiotransitoriodeafasia
y desviacion delacomisuradelabocamostrando enlaRM lesionesenlos
nicleos de la base compatibles con infarto de la arteria cerebral media
derecha. Seinici6tratamiento antiagregante. Enlosdias posteriorescomenzd
apresentar movimientos disténicos de predominio en extremidades supe-

rioresquesemejabaninicialmenteepi sodiosparoxisticos. No mostro respues-

taal tratamiento con farmacos antiepil épticosy en el registro de poligrafia-

EEG no se objetivo ninguna actividad paroxistica. Se diagnostico distonia
secundaria a infarto de los nicleos de la base. Conclusiones. 1) Las
complicaciones cerebrovasculares en la DMD aparecen habitualmente
asociadasamiocardiopatiadilataday €l origen habitual mente es cardioem-

bdlico. 2) Laapariciéndetrastornosdel movimientoenun pacienteconDMD

y afectacion cerebral de origen vascular puede plantear problemas de
diagnostico diferencial con episodios paroxisticos epil épticos.

17. TRASTORNOS NEUROMUSCULARES
Moderadores: Dres. Ana M. Vernet y Alfonso Verda

P32. DEFICIT PARCIAL DE MEROSINA Y TRANSLOCACION
6-16. A PROPOSITO DE UN CASO
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M. ANDRES-CELMA, J. BALAGUER, M. CASTELLO-POMARES, F.
SEBASTIA, F. MAYORDOMO
Pediatria (Neurologia Peditrica). Hospital Clinico Universitario de Valencia. Valencia.

Introduccion. El deficit de merosina se ha asociado recientemente con la
distrofia muscular congénita. El gen que codifica esta proteinaradicaen e
cromosoma 6g22-23. El déficit puede ser total o parcid y en funcién deello
aparece unamayor o menor sintomatologia. Casoclinico. Nifia de 9 meses
remitida desde atencién primaria por retraso psicomotor leve (fata de
sedestacion). Antecedentes familiares: sin interés. Madre sana G1AOP1,
embarazo gemelar bicorial biamniéticoobtenido por FIV (célulasgerminales
de padres). Antecedentes personales: EG, 38 semanas. Apgar, 9/10. Peso,
2.680 g. Gananciaponderal por el P3. Regurgitadorahabitual entratamiento
con cisapride. Exploracién: buen contacto con €l medio. Faciesinexpresiva
Escasa movilidad espontéanea. Hipotonia de cuello, tronco y miembros
inferiores. Fuerzay masamuscular disminuidas. ROT apagadosy simétricos.
No sedestacion estable. Adecuada manipulacion, realizando pinza. Pruebas
complemantarias: hemogramanormal ; quimicaheméticanormal; transamina
sasnormales; CPK,136 mU/mL (normal); FO normal; eco-transfontanelar y
RM cerebral normal es; aminoécidosen plasmay orinanormales; EMG: patrén
miopéti co; cariotipo: trans ocacion 6-16, afectando el |ocus 22-23 del cromo-
soma 6; cariotipo delos padres normal; biopsiamuscular: deficienciaparcia
de merosina. Evolucion: lentamente favorable con persistencia de debilidad
moderada. Comentarios. 1) Enlaspautasdiagndsticasdelosnifiosconretraso
psicomotor sedebeplantear s empreunestudiogenético. 2) Lasanomal iasque
afecten al cromosoma6 en el locus 22-23 sugieren unaposible dteracion de
lamerosing, por o cua esrecomendable larealizacion de biopsiamuscular.

P33. DISFERLINOPATIA COMO CAUSA DE HIPERCKEMIA

L. CARRASCO-MARINA, T. DE SANTOS, M. VAZQUEZ-LOPEZ, A. ARRE-
GUI-SIERRA
Servicio de Pediatria. Hospital Severo Ochoa. Leganés, Madrid

Objetivo. Revisar unadelas causas de elevacion dela CPK en lainfancia:
|as miopatias distales. Pacientesy métodos. Setratadeunvar6nde12 afios,

asintomdtico y sin antecedentes de interés, que vemos por una elevacion
delaCPK de 7.024, detectada al investigar una hipertransaminasemiaen
la consulta de Digestivo. La exploracién inicial fue normal. Serealizo el

siguiente estudio: vel ocidad sedimentaci 6n normal, serol ogiacitomegal o-
virusy VIH y negativo, anticuerpos antinucleares, anticuerpos antimito-
condrialesy antiendomisio: negativos, |&ctico, amonioy TSH normal. Test
de gjercicio isquémico: no concluyente. Electromiograma sin signos
miopati cos. Electrocardiogramay radiografiadetorax normales. Estudio

de CPK alamadre normal. Estudio de deleciones del gen deladistrofina
normal. Evolucion: 5 afios después vuelve a consultar, tras haber dejado
deacudir alasrevisiones, por debilidad muscular depredominiodistal con
marcha en estepaggey dificultad paracorrer, asi como doloresenrodillas
conel gercicio. A laexploracién: disminuciondefuerzadegradoV/V en
laflexién plantar y dorsal de ambos pies y musculatura intrinseca de las
manos. Ligera hipertrofiamuscular en pantorrillasy deltoides. No hiper-
lordosislumbar. CPK de27.558. Serealizabiopsiamuscul ar quedemuestra
musculo con alteraciones distréficas y normalidad de las proteinas de
membrana distrofinay sarcoglicanosy de las enzimas fosforilasa, PFK,

MAD vy LDH. Anteel predominio distal deladebilidad se solicitaestudio

inmunohistoquimico para disferlina que resulta totalmente ausente. Se
diagnosticaal paciente de disferlinopatia. Conclusion. Lasdisferlinopatias
son unacausade el evaci6nimportantede CPK que hay quetener presente
al valorar unadistrofiamuscular deinicio infantil si hay debilidad distal.

P34. FORMA GRAVE NEONATAL DE DISTROFIA MIOTONICA
DE STEINERT CON HISTORIA FAMILIAR DESCONOCIDA

M.C. GONI-ORAYEN 2, M.E. YOLDI-PETRI? M.C. MENDIVIL-DACAL b,
P. OLLAQUINDIA-GARCIA , T. HERNANDEZ-LAGUNASP, M.A. RAMOS-
ARROYO®¢

2 Neuropediatria. ® Neonatologia. Servicio de Pediatria. © Servicio de Genética.
Hospital Virgen del Camino. Pamplona, Navarra

Introduccion. Ladistrofiamioténicacongénitade Steinert esunaenfermedad
sistémica de herencia autosdémica dominante. En las formas neonatales, la
transmision escasi siemprematerna. El neonato presentahipotoniay rasgos
miopéticosvariables. El diagndstico serealizamedianteestudio genético, por
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la sospecha clinica y la historia familiar. Presentamos dos casos graves
neonatal es con madres sanas'y sin historiafamiliar. Casos clinicos. Caso 1.
Primeragestacién de 33 semanas, polihidramniosgravey alfa-fetoproteina
elevada. Presentacion de nalgas. Cesareaurgente por sufrimiento. Apgar 3/
5. Reanimaciénneonatal conintubacion. PN: 1.780g. PC: 32,5.Madresana,
un primo fallecido a nacer sin diagndstico. Exploracion fisica: marcada
hipotonia, megacefalia, faciesmiopética. Piescavosirreductibles. Hiporreac-
tividad global. Curso térpido, sin poder extubarse, y fallece alos 87 dias.

Estudio metabdlico normal, ecografia cerebral y TAC normales, estudio
neurofisiol égico normal, posible patrén miopético. Estudio neurofisiol 6gi-
comaterno normal. Estudio genético positivo. Caso 2. Primeragestacionde
33 semanas, polihidramnios. Antecedentessin interés, madre sana. Cesarea
urgentepor bradicardiafetal. Apgar 2/4/5. Intubacioneingresoen UCI-NN.
Exploracion fisica: PN: 2.205 g, PC: 34,5 cm, marcada hipotoniageneral,
facies miopética, paladar ojival, soplo sistélico 2/6 en mesocardio, pies
equinos irreductibles, criptorquidia bilateral. Extubacion al mes de vida.
Evolucién lenta pero favorable. Estudio genético positivo. Conclusiones.

Debemos sospechar el diagndstico ante neonatos con clinica compatible,
aungue lamadre no presente ningun tipo de alteraciones clinicas o electro-
fisioldgicas. El estudio genético sera concluyente.

P35.PARALISISAISLADAUNILATERAL DEL VELODEL PALADAR

M. FLORIACH-ROBERT, A. VILLAREJO, A. CAMACHO, M. PENAS, R.
GARCIA-RAMOS, R. SIMON, F. MATEOS
Seccion de Neuropediatria. Hospital Universitario Doce de Octubre. Madrid.

Introduccion. Las mononeuropatias craneales agudas son una patologia
frecuente en lainfancia. Lamés frecuente es la que afectad nervio facial,

seguida de los trastornos de los nervios oculomotores. La pardlisis aguda
unilateral del velo del paladar aislada es rara. Presentamos un caso y
describimos las caracteristicas de los publicados hasta € momento. Caso

clinico. Nifiade 12 afiosque bruscamente presentavoz nasal , disfagiay paso

deliquidosalasfosas nasales. El Unico hallazgo en laexploracion erauna
pardlisisdel velodel paladar derecho. Unasemanaantestuvo unainfeccién
autolimitada de vias respiratorias superiores, con fiebre de hasta 38,5 °C. El

hemograma, estudio de coagulacién, V SG, proteinaC reactiva, bioguimica,

perfil devasculitis, y serologiasparavirusherpessimplex, citomegalovirus,

Epstein-Barr, varicela-zoster, herpes humano 6, Mycoplasma pneumoniae
y Borrelia burdogferi fueronnormales. El estudiodel L CR (citobioquimica,

indice de1gG, cultivos, serologiasy citologia) no mostro alteraciones. Una
resonanciamagnéticacraneal fuenormal . A lossietediaslapacientecomenzé
amejorar y tressemanasdespuéslamotilidad del velo depaladar eranormal.

Conclusiones. Laliteraturamédicarecoge 29 casosdepardlisisunilateral del

velo del paladar, el 93% en la edad pedidtrica, con un pronéstico de
recuperacion bueno. Se debeaunaneuropatiadel glosofaringeo o del vago
deprobableetiol ogiainfecciosa. Comoennuestro caso, raravez seconsigue
establecer unarelacion causal con un microorganismo en concreto.

P36.SINDROME DE GUILLAIN-BARRE Y MENINGITISASEPTICA:
DOSCOMPLICACIONESINFRECUENTESEN EL LUPUSERITE-
MATOSO SISTEMICO

R. GARCIA-RAMOS & A. CAMACHO-SALAS?, T. MORENO-RAMOS & V.
GONZALEZ-MARTINEZ 2, J. DIAZ-GUZMAN 2, R. SIMON P F. MATEOS P
a Servicio de Neurologia. ® Neurologia Infantil. Hospital 12 de Octubre. Madrid

Introduccion. Lasmanifestacionesneurol 6gicasenel LESaparecenenel 30-
75% de los pacientes, y son raras como primera manifestacion de la
enfermedad. Entreellas, € nervioperiférico apareceafectoenmenosdel 10%
y lameningitis asépticaes excepcional. Pacientesy métodos. Caso 1. Mujer
de 16 afios diagnosticada de LES con cuadro subagudo de parestesias en
extremidades inferiores, asociado a cefdea y astenia progresiva. A la
exploracion destaca: diparesia facial, tetraparesia 3/5 generalizada y con
afectacion de la flexoextension del cuello, arreflexia universal y marcha
imposible, siendo el resto normal. Serealiz6 una puncién lumbar donde se
obj etivo unadi soci aci 6n albuminocitol égicay un EM G queconfirmabauna
polineuropatia desmielinizante. La paciente evoluciond satisfactoriamente
con atasdosisdecorticoidesy plasmaféresis. Caso 2. Mujer de 13 afiosque
comienza con sindrome febril sin foco claro; ante la aparicion de un
meningismo se le realiz6 una puncion lumbar, la cual mostré pleocitosis
polimorfonuclear, hiperproteinorraguiay hipoglucorraquia. Selepusieron
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antibi 6ticos pero aun asi desarroll 6 un edemaagudo de pulmén, underrame
pericardico, unaanemiaimportantey finalmente unshock queremont6con
farmacos vasoactivosy corticoides. A lostresdias, por mejoriadel cuadro,
se retiraron los corticoides, 1o que hizo empeorar € cuadro neurol égico.
Finalmente se instauraron de nuevo corticoides y mejord entonces tanto la
clinica, asi comolaalteraciondel LCR. Antelapositividadrepetidadel osANA
sediagnostico LES. Conclusién. Esimportante tener en cuentaqueel LES,
como expresion de una alteracion inmune basal, puede producir mualtiples
ateraciones en todo el organismo, con € fin de poder diagnosticar sus
complicaciones o pensar en é en una presentacion atipica de cualquier
enfermedad, por |o demés, frecuente. Su asociacion tanto al sindrome de
Guillain-Barré como alameningitis esimportante caraal tratamiento, pues
esto nos obliga aintroducir inmunosupresores ante su sospecha.

P37. SSINDROME AURICULOTEMPORAL (FREY): PRESENTA-
CION DE SEISCASOS

C. RUIZ-ESPINOZA, M.J. MARTINEZ-GONZALEZ, A. GARCIA-RIBES, A.
BILBAO, JM. GARCIA-MARTINEZ, C. GARAIZAR, JM. PRATS-VINAS
Unidad de Neuropediatria, Unidad de Alergia Infantil. Hospital de Cruces.
Barakaldo, Bizkaia

Introduccion. El sindrome de Frey o auriculotemporal se caracteriza por
episodios recurrentes de eritema facial, limitados &l territorio del nervio
auriculotemporal, ramadel trigémino. Aunque es rel ativamente comin en
el adultotraslalesiondel nervio o afectacion delaglandulaparétida, hasido
raravez descrito en nifios. Casos clinicos. Revisamos seis nifios, remitidos
a Alergologia Infantil en los dltimos 16 meses, por presentar de modo
recurrente, un eritemafacial unilateral (uncaso bilateral), desdelacomisura
bucal hastalabase de lazonatemporal, que seinicia de manerainmediata
traslaingestay que desaparece minutosahorastras su cese. Encinco delos
casos, € eritemaseprodujotraslaintroduccion delasfrutasenlaalimentacion,
y enotro, alos2 afios. L osalimentos méasfrecuentementeimplicadosfueron
las frutas, ingeridas de manera aislada o conjunta, y en menor medida
verduras, cereales y dulces. No asociaban dolor ni sudacion. En un caso

lagrimeo ocular unilateral. En cuatro deellosse habiautilizado forceps, y en
uno, ventosa durante el parto. Serealizaron PRICK e IgE especificasalos
diferentes alimentos implicados en cinco casos, siendo negativos, y la
provocacion fue positiva en tres, habiendo remitido en €l resto. Discusion.

La hipétesis més admitida en este trastorno es que se desencadena por la
salivaciony quesedebeaunainervacion aberrantetraslesiontrauméticadel

nervio. No debe confundirse con una reaccion alérgica o con una crisis
comicial, para evitar larealizacion de pruebas innecesarias.

P38. PRESENTACION AGUDA DE UN CASO DE ATROFIA MUS-
CULARESPINAL

M.A. RUIZ-GOMEZ 2, J.C. DE CARLOS VICENTE b, G. PICO-FUSTER?®, M.
CANELLASS, I.ILLA Y

2 Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de Cuidados Intensivos Pediatricos. ¢ MIR
Pediatria. Hospital Son Dureta. Palma de Mallorca. ¢ Servicio de Neurologfa.
Hospital Sant Pau. Barcelona

Presentamos a una paciente con diagnéstico de atrofia muscular espinal

(AME) tipo |, homocigotaparael exén 7y 8 en el SMN gen (cromosoma
locus 5q11-q13), cuyaformade presentacion fue alos 2 mesesde edad, de
unatetraparesiaflacidaarrefl écticaaguda posvacunal (unasemanadespués
de la vacuna DPT ,polio oral, Haemofilus influenzae, meningococo C y
hepatitisB). El estudio el ectrofisiol égico evidenciabaunadisminucion dela
velocidad de conduccién motora con ausencia del potencial sensitivo. La
determinacion de anticuerpos antiganglidsido fueron positivos 1/90.000,

negativizandose poteriormente en el transcurso de la enfermedad. En un
inicio, larespuestaal tratamiento congammaglobulinafuedemejoriaclinica
transitoria (recuperacion parcia delamotilidad en EESSy deladificultad
respiratoria), lo que permitié su salida de UCIP. Posteriormente se restaurd
deformaprogresivalaparaparesia, condificultad respiratoria, y seiniciaron
fasciculacioneslinguales. El estudio del ADN molecular confirmé el diag-

nostico de AME. Desde 1992 se han descrito variasformas de presentacion
atipicas de AME. Nuestro caso aporta ademas |la presencia de anticuerpos
antiganglidésido y la evolucién en los estudios el ectrofisiol 6gicos.EL diag-

nosticode AMEtipo | debepensarseen cual quier nifiomenor deunafio que
se presente con unahipotoniaaguda, aunque existan criterios deexclusion.
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P39. BIOPSIA MUSCULAR POR AGUJA CON ASPIRACION IN-
CORPORADA EN LAS ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

E. SALINERO-PANIAGUA 2, C. GARZO b, A. TRABAC, P. CASTROb, A.
ESTEBAN ©

2 Anatomia Patolégica. ® S Neuropediatria. ©S. Neurofisiologia. HGU Gregorio
Marafién. Madrid

Introduccion. Labiopsiamuscular por agujase haintentado desde antiguo,

con resultados poco convincentes, ante e problema de obtener muestras
suficientes paraestudio hi stol égico en pacientes con escasamasamuscul ar,

ensituacionesenqueesi nteresanterepetir unatomabidpsicamusculary para
lograr un procedimiento facilmente tolerabl e. Pacientes y métodos. Hemos
estudiado 90 pacientes con tomas bi 6psicas con agujasde 0,4y 0,8 mm tipo
Liverpool modificado, con sistema de aspiracion manual incorporado. Se
han tomado una media de tres tomas por pacientes, variando entre cinco y
dos. Esastomas se han congelado y fijado paraestudio ME. Resultados La
toleranciaalatomaes muy buena; |os pacientes no se han negado aque se
realicen variastomasen algunos casos en diasdistintos, y no seharequirido
quiréfano ni sutura superior a un punto de aproximacion .El material

obtenido ha sido adecuado para €l estudio morfol6gico completo para el

estudio ultrastructural en 53 casos, einsuficiente en dos casos, en ambos por
aparecer tejido fibroadiposo Unicamente y en tomas de muy pequefio
tamario. Unadelastomascorrespondiaaunaafectaci n denervatoriacronica
con un tejido duro. Conclusiones. La biopsia por aguja con aspiracion
incorporadaen nifiossetol eraperfectamentey permiterealizar variastomas
enel cursodeunaenfermedad neuromuscul ar; susresultadosson suficientes
parael estudio histol 6gico, histoquimicoy ultrastructural. En nuestro centro
es el método de rutina actual mente.

18. TRASTORNOSINFECCIOSOS Y MALFORMATIVOS
Moderadores: Dres. Francisco Carrataldy Concepcion Escofet

P40.FACTORESDERIESGOINTRAFAMILIARPARALA ADQUI-
SICIONDELANEUROCISTICERCOSISSINTOMATICAENNINOS

F. AGUILAR-REBOLLEDO, R. CEDILLO, F.R. VELASQUEZ, A. ENCISO, P.
LLAGUNO, M. RENDON, D. RAYO, J. TORRES, S. GARZA, J. HERNAN-
DEZ, L. VELEZ, 0. MUNOZ

Epidemiologia Clinica, U. I. En Epidemiologia Clinica, U. |. En Enfermedades
Infecciosasy Parasitarias, y Depto. de Neurologia H. Pediatria CMN-SXXI, IMSS,
Depto., de Neurologia H. Infantil de México, SSA y Depto. Neurologia HG CMN La
Raza, IMSS México D.F. MEXICO

Objetivo. | dentificar losfactoresderiesgoene ambitofamiliar queseasocian
aneurocisticercosissintomética(NCS) ennifios. Pacientesymétodos. Estudio
multicéntrico, prospectivo, de casosy controles, entre 1997 y 2000. Casos.

<16 afios, con diagnastico clinicoy tomogréafico (TCC) de NCS. Controles:

nifiossin datosclinicos, ni por TCC deNCS. Apareamiento por edady sitio

de reclutamiento. Se registraron |as condiciones socioecondmicas, hébitos
de higiene y alimentacién. Se recogieron muestras para coproparasitosco-
pico (CPS), busqueda de huevecillos de Taeniasp., muestras de suero para
inmunoel ectrotransferencia (IET), paraladeteccidn de anti cuerpos especi-
ficoscontracisticerco. Serealizaron indicesdevalidez y fiabilidad, razon de
momios (RM) con IC de 95%. Resultados Se reclutaron 23 casos y 46
controles, con un total de 61y 130 familiares paralos casosy los controles.

L as manifestaciones clinicas mas comunes fueron: epilepsia (78%), cefalea
(48%) y sindromedecraneohipertensivo (30%). LaTCCmostré predominio

de lesiones Unicas (70%). Se detectd Taenia sp. en un familiar de un caso,

y en ninguno delos controles (p= NS). LalET fue positivaen 54% delos
casosy en ninguno deloscontroles(p< 0,001). LalET fue positivaen 15%
delosfamiliaresde casos, y en 2% delosfamiliaresde controles(OR=9,94;
1C95% 1,1-228).Conclusiones. Lamanifestacion clinicamascominfuela
epilepsia, y en la TCC, las lesiones Unicas. La deteccion de anticuerpos
especificoscontraci sticercomediantel ET indicaunaltoriesgodelapresencia
deun nifio con NCS dentro del grupo familiar, el cual puede ser un método
para la oportuna deteccion.

P41.HIPOACUSIA PROFUNDAY ATAXIACOMOINICIODEUNA
MENINGITIS MENINGOCOCICA

P. BETRIAN-BLASCO & M.CUADRADO-MARTIN & A.MUNOZ-MELLA DO?,
M.C. BOLDOVA-AGUAR 2, |. ADIEGO-LEZA ©, J LOPEZ-PISON 2
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2 Seccidn de Neuropediatria. ® Servicio de O.R.L. Hospital infantil Universitario
Miguel Servet. Zaragoza.

Introducci 6n. L ahipoacusiaesunacomplicacion frecuentey sobradamente
conocida de las meningitis bacterianas agudas, pudiendo ser unilateral o
bilateral, parcial ototal. Sinembargo, esinusual y poco conocidalahipoacusia
como formade presentaci on, que puedeasociarseaataxia. Casoclinico. Nifio
de 6 afios con sindrome febril y vémitos de 24 horas de evolucién, que
consulté por sordera brusca bilateral en las Gltimas 12 horas. Presentaba
temperaturaaxilar de39°C conunossignosmeningeosdudosos. Manifestaba
una falta de respuesta a estimulos auditivos, pudiendo construir frases
correctamente, y ataxia franca con imposibilidad paralamarcha, siendo el
resto delaexploracion normal. TAC craneal normal. Leveleucocitosiscon
neutrofilia. LCR: 2.200|eucocitospor campo, con 96% neutrofil os, proteinas
2,88 g/L, glucorraguia 75 mg/dL, glucemia 186 mg/dL. Se instaurd
tratamiento con aciclovir, dexametasonay antibioterapialV. Seaislé en el
LCR Neisseriameningitidisgrupo B. Laataxiadesaparecidal cuartodia, pero
4mesesdespuéspersistecofosisenoidoizquierdoy unaprofundahipoacusia
neurosensorial en el oido derecho. Discusion. Destacamoslapresentacionde
hipoacusiaprofundabilateral y ataxiaenlasprimerashorasdeunameningitis
meningocdcica. Como sucedid inicialmente en nuestro caso, pueden llevar
ala confusion con una encefalitis aguda con ataxiay agnosia auditiva. Se
piensaque son por afectacion de cocleay vestibulo, cuyafisiopatologiaes
discutida. Pueden ser el primer signo clinico y pasar desapercibidas si son
poco importantesy transitorias. L aataxiadesaparece habitualmente, perola
hipoacusia puede ser irreversible.

P42.SINDROMEDEMIL L ER-FISHERENUNANINADETRESANOS

J. VARGASDIAZ, N.L. SARDINAS, O. ALEMAN, N. GAROFALO, J. GUTIE-
RREZ, E. ROJAS, L. NOVOA

Servicio de Neurologia Infantil. Instituto de Neurologia y Neurocirugia. La
Habana, Cuba.

Introduccion. El sindrome de Miller-Fisher (oftalmoplejia, ataxiay arre-
flexia) sepresentararamenteenlaedad pediatrica, y seconsideraunavariante
del aindrome de Guillain-Barréy de naturalezainmune. Caso clinico. Nifia
de3afios, sana, quecomenzé convisiondobleeimposibilidad paralamarcha
unasemanadespués de un cuadro febril inespecifico. Al examen evidencié
paresia de ambos rectos externos, fuerza muscular conservada y reflejos
osteotendinosos ligeramente disminuidos deformageneralizada. 72 horas
después present6 paresiafacial periféricaizquierda, con disminucion pro-
gresivade lafuerzamuscular y delosreflejos osteotendinosos, requiriendo
al sexto diaintubacion endotraqueal y ventilacion mecanica. El estudio del
LCR mostré: 0 células, 1,4 g/L de proteinas y Pandy ++++. Se trat6 con
gammaglobulina(400mg/kg/dia) y cefotaximaEV . Present6fiebrey tension
arterial de 150/110 mmHg. Permaneci6 intubada6 dias, recibié cincodosis
de gammaglobulina con mejoria progresiva de la fuerza muscular y
normalizacion del LCR a dia 20 de la evolucién. Estudios de imégenes,
hemoquimicay cultivosdel L CR normales. Laconduccion nerviosamotora
mostr6 dafio mielinico de moderada a grave intensidad con bloqueo de la
conduccion en nervios peroneos. Conclusion. Paciente que comenz6é con
oftalmoplejiay ataxia, evolutivamentearreflexia, paresiafacial y afectacion
respiratoria, tratada con gammaglobulinay buena evolucion.

P43. OFTALMOPLEJIA-ATAXIA-ARREFLEXIA (SINDROME DE
MILLER-FISHER) EN UN NINO DE 17MESESY REVISIONDE LA
LITERATURA

L.AYLLON, J. IBANEZ-GODQY, J. SIERRA-RODRIGUEZ, M.A. DELGADO-
RIOJA, M.L. ROSSO-GONZALEZ, E. IMENEZ-FERNANDEZ
Unidad de Neuropediatria. Hospital Juan Ramon Jiménez. Huelva

Introduccion. El sindromedeMiller-Fisher (SMF), caracterizado por ataxia,
arreflexiay oftalmoplejia, esinfrecuente en el nifio (29 casos publicadosen
larevisiénpracticada). Engeneral, seconsideraunavarianteM del sindrome
de Guillain-Barré. Sin embargo, existen autores que piensan que este
sindrome puedetener unorigen central, del tipodelaencefalitisbenignadel
tronco cerebral (sindrome de Bickerstaff), al haberse publicado casos con
lesionesentroncodel encéfal oy cerebel o, detectadasen neuroimagen (RM).
Existen antecedentes previos de infecciones (vias respiratorias atas o
gastroenteritis) o picadura de insecto, que, junto a hallazgo de anticuerpo
sérico |gG antiganglidsido especifico (IgG anti-GQ1b), hacen que la base
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fisiopatol 6gica del sindrome sea de origen autoinmune. El prondstico es
favorable, desapareciendo |l ossintomassin secuelas, y no existiendo ningin
exitus en los casos publicados. Caso clinico. Varén de 17 meses, sin
antecedentespersonal esni familiaresdeinterés, que6 diasantesdesuingreso
presenta sindrome febril debido afaringoamigdalitis. Posteriormentey de
forma brusca, presenta trastorno de la marcha (ataxia), acompariado de
tendenciaal suefio eirritabilidad. A las24 horas, evolucionaaimposibilidad
paralabipedestaci 6ny deambul acién. Exploracién neurol dgica: consciente,
orientado eirritable, afectacion bilateral delll, 1V y VI parescraneales, con
reflgjos conservados, hipotonia global, fuerza muscular disminuida en
miembros inferiores, RM P abolidos en miembros inferiores, reflejos plan-
tares en flexion. Sedestacién inconstante con apoyo con |os brazos (ataxia
detronco), imposibilidad parala deambulacion y bipedestacion. Explora-
cién oftalmol 6gica: ptosishilateral y simétrica, ojosen posicién permanente
y fija, maniobrade movimiento de ojos de mufiecanegativa, fondo de ojo
normal. Examenes complementarios. hemograma, bioquimica completa,
toxicos, microbiolégico (virus) normales. LCR normal el primer dia, y
disociaciénalbuminocitol 6gicael sexto dia. Estudio neurofisiol dgico: EEG,
EMGyVCN (primery séptimodia) normal es. Pruebasdeneuroimagen TAC
y RM normales. Evolucién: setratd conlglV durante6 dias, desapareciendo
progresivamentelos sintomas; ataxia (6 dias), debilidad (13 dias), oftalmo-
plejia(60dias) y arreflexia(72 dias).Conclusiones. Pensamosqueenel SMF
existe un amplio espectro de presentacion clinica, reflejo de los diferentes
modos de reaccionar €l sistemanervioso ante un proceso infeccioso. Enun
extremo estarian lasformas con afectacion exclusivadel SNC (encefditisde
tronco), enotro extremo con af ectaci 6n periférica(variantedel sindromede
Guilléin-Barré), y entre ambos, formas mixtas. Creemos que la utilizacién
delg 1V en nuestro caso ha acortado la duracion de la enfermedad.

P44. PRESENTACION DE TRES CASOS DE HETEROTOPIA
LAMINAR SUBCORTICAL

P. RIVEROS-HUCKSTADT, M. PEREZ-POYATOS, T. BERMEJO-GONZA-
LEZ, C. SERRADILLA-RODRIGUEZ, M. MADRUGA, G. RODRIGUEZ-CRIA-
DO, M. NIETO-BARRERA

Servicio de Neurologia Infantil. H.I.U.Virgen del Rocio. Sevilla

Objetivo. Analizar lasdistintasformasdepresentacion clinicay evolucionen
tres casos de heterotopia laminar subcortical o doble cértex, asi como su

diagnésticoy manejo. Pacientesymétodos. Serealizaun estudioretrospectivo
de |os casos aparecidos en. los Ultimos 15 afios en € servicio de Neurope-

diatria. Resultado. Sobre un total de 120.000 casos/afio atendidos, 30.000
deellosnuevos, encontrarnostrescasos. Dosdeell osno tienen antecedentes
pre, peri y connatal esdeinterés. El tercero presentabaun sindromede Joubert.

Todos consultaron por retraso en €l dreadel lenguajey en las adquisiciones
motoras. L ostres presentan crisis epilépticas: € primero, crisisténicadesde
el segundo mesdevida; el segundo, alos6 afios, crisisparcial complejacon
generalizacion secundaria, y € tercero, alos 2 afios, convulsion febril y
posteriormente crisis parciales simples y crisis ténicas generaizadas. El

diagndsticoserealizo medianteRM . Drstacael casodondeseasocia, a doble
cortex en hemisferio izquierdo, lisencefalia en hemisferio derecho. La
evolucién endosdelos casos control escritico, aunque presentan debilidad
mental ligera; una presenta fobia social y claustrofobia, y la otra esta bien
adaptadaal medio. En el caso del sindrome de Joubert persistenlascrisisy
tiene retraso mental profundo. Conclusion. El doble cdrtex es un trastorno
delamigracién neuronal con clinicavariable, afectapredominantementea
mujeres. Suele manifestarse como epilepsiade dificil control, trastorno del

comportamientoy retraso mental . Causado por unamutacion deungen del

cromosomaXq22.3-g23. El diagnéstico serealizamedianteRM. Enloscasos
expuestos la evolucién de la epilepsia, la importancia del retraso y los
trastornos conductual es contrasta con |o que habitualmente se refiere.

P45. DEFECTO DE CIERRE DEL TUBO NEURAL: MALFORMA.-
CIONDEBULBOY PROTUBERANCIAASOCIADAAMOVIMIEN-
TOSANORMALES. CASO CLINICO

S. ROLDAN-APARICIO, C. GONZALEZ-HERVAS, E. PASTOR-PONS
Neuropediatria. Servicio de Pediatria. Hospital Materno-Infantil H.U. Virgen de
las Nieves. Granada

Introduccion. Presentamos un caso muy infrecuente de malformacion del
tronco cerebral con escoliosis severa, movimientosanormalesy afectacion
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selectivade par craneal . Pacientesy métodos. Mujer de 11 aflosque presenta
movimientos involuntarios de 2 afios de evolucion: sacudidas cefélicas en
cualquier direccién, muy bruscasy breves, no es consciente de realizarlos
y nolospuedereproducir. No otrosmovimientosanormal esni sacudidasde
ningun otro grupo muscular. Antecedentes: diagnosticada a los 2 afios de
escoliosisen tratamiento con corset, y alos 5, de alteracion en lamovilidad
ocular corregida con lentes. Sedestacion 12 mesesy marchaliberadaalos
2 afios, resto del desarrollo psicomotor normal. Exploracion: pupilas
normales, paresiadeambosmotoresocul aresexternossinateraciondel resto

de los pares cranedles. Hipomimia facial. Temblor cefdlico constante.

Temblor fino distal, multiples sincinesias. Distonia en manos y tronco.

Marcha‘enbloque’ conbrazospegadosal troncoy sinbalanceo, movimien-

tos atetoides en manos. Tono, fuerza, reflgjos y sensibilidad normales.

Pruebas complementarias: hemograma, perfil hepatico y muscular, amino-

acidos, &cidos organicos, amonio, pirGvico, lactico, cobre, FO, EMG, VCy

EEG normales. RM cranea y estudios volumétricos: anomalia en la
morfologiadel puentey bulbo con hendiduraen laparte central afectando
aprotuberanciay bul bo Uinicamente en sumorfol ogiay no enintensidad de
la sefial. Mesencéfao, cerebelo y fosa posterior normales. RM columna:

escoliosis muy aguda de concavidad izquierda, sobretodo columnadorsal

bajay charneladorsolumbar, cuerposvertebral escon marcadarotacionhacia
la derecha, no hemivértebras ni otras malformaciones. Médula y cono
medular normales. Conclusiones. El interésdel caso reside en lo extraordi-

nario delamalformacin del tronco cerebral, enlasmanifestacionesclinicas
tan parti culares, conmovimientosanormal esy af ectaci onselectivadel V1 par.

Destacalaaguday progresiva escoliosis de origen neuromuscular.

P46. DISGENESIA TRONCOENCEFALICA: DESCRIPCION DE
CINCO PACIENTES CON HIPOTONIA CONGENITA, DIPLEJIA
FACIAL, TRISMUS, INCOORDINACION VELOPALATINA Y
APRAXIA OCULOMOTORA

M. ROIG-QUILIS? M. GRATACOS b, E. VAZQUEZ, |. FERRER d, A. FO-
GUET 2, M. DEL TORO? A. MACAYA 2

2 Neurologia Pediétrica. ® Electrofisiologia. °Neurorradiologia. Hospital Universitari
Vall d'Hebron. Barcelona. © Servicio de Neuropatologia. Hospital de Bellvitge.
Barcelona

Introduccion. Presentamos cinco pacientes con un nuevo sindrome
caracterizado por: hipotoniacongénitagrave, diplejiafacial, anquilosis
temporomandibular, incoordinacién velopalatina, signos piramidales
y apraxia oculomotora. Todos los pacientes se identificaron poco
después de nacer y han sido seguidos por un periodo que oscila entre
20 mesesy 16 anos. Tres pacientes eran del sexo femenino. Todos los
casos fueron esporadicosy ninguno de ellos presentaba rasgos dismor-
ficos 0 anomalias cromosdmicas. LaRM craneal realizadaen todos|os
paci entes (en distintasedades) resultaron normal es. En cuatro pacientes
se realizaron estudios electrofisiol6gicos detallados, incluyendo blink
reflex. Resultados Los resultados de los mismos sefialan al tronco del
encéfalo como el lugar de ladisfuncion neurol6gica. El estudio neuro-
patol6gico de uno de los pacientes demostr6 pérdida neuronal de los
nlcleosdelosparescranea esmotores, con preservaciondelamorfol ogia
(macro y microscopica) del resto de las estructuras encefalicas. El
prondstico de estos pacientes es mejor de la que se podria anticipar por
el cuadro clinico que presentan en los primeros meses de la vida. Los
cocientes de desarrollo o inteligencia de los cuatro pacientes que han
sobrevivido se hallan dentro de los limites normales. La hipomimia
facial y las dificultades parala alimentacion y paralaarticulacion del
|enguaj e son | as discapaci dades masimportantes que se han observado
en estos pacientes. El inicio precoz deun programadefisioterapiapara
mejorar laanquilosistemporomandibular se asocié aunamejoriaenla
capacidad de alimentacion y lenguaje.

P54. NEUROBEHGET DE PRESENTACION PRECOZ

M. PINEDA & M. MORALEDA 2 A. ARACIL & G. ERCILLA b, J. ROS ¢, E.
GONZALEZ©

25 Neuropediatria. ® Laboratorio de Inmunologia ICI. *Unitat de Reumatologia.
Unitat Integrada Hospital Clinic-Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

I ntroduccion. Laenfermedad de Behget esunaafectacion multisistémica,
inflamatoria de etiologia desconocida. Se requiere un criterio mayor
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(Ulceras orales recurrentes) y dos criterios menores (Ulceras genitales,

lesiones oculares y cutaneas) para poder confirmar el diagndstico. En el

SNC semanifiestacomo meningoencefalitis, psicosisorganica, convulsio-
nes, demenciay afectaciondeviaslargas. Laaf ectaciéndel tronco cerebral

dalugar a pardlisis de los pares cranedles y ataxia. Caso clinico. Nifiade
10 afiosde edad, paquistani. Desdelos 6 mesesalos 3 afiosrefieren fiebres
recurrentescon aparicion delesionescuténeasno cualificadas. A los5 afios
presentaparesiaV | par craneal, doloresabdominales, articularesy mialgias
acompafiados de fiebre. A los 6 afios, ademas de | os anteriores sintomas,

presentaun brote con ataxia, dismetriay oftalmopl ejia. Entrelos8y 9 afios
aparecen aftas bucales, Ulceras en genitales, hipertension renal y retraso

pondoestatural. Seconfirmael diagnostico al reunir todosloscriterios. La
neuroimagen alos 7 afios mostro pequefias |esiones en zona paramedial

izquierda del mesencéfalo, nucleo taldmico izquierdo y zona capsu-
lotalamicabilateral. Enlaactual han aparecidolesionesentroncoy cerebelo

compatiblesconinfartoslacunares. Labiopsiaenunalesioncutdneamostrd
un patrén de vasculitiseinfiltradosinflamatorios. Las serologiasHLA-B5

son negativas. Ha sido tratada con corticoides e inmunosupresores.

Conclusiones. Lasintomatol ogiaquevaapareciendoalolargodelosafios
hacedificil el diagnostico, en muchas ocasiones, antesdelapubertad. Las
manifestaciones neuroldgicas y renales son de mal pronostico. Es una
identidad a tener en cuenta debido alainmigracion, ya que es frecuente
en las poblaciones de la antigua Ruta de la Seda.

P55. SINDROME DE VARICELA CONGENITA: APROPOSITODE
DOS CASOS

SORARUA, B. PEREZ-DUENAS, J. COLOMER, G. AZNAR-LAIN, M. GUI-
TET, A. GARCIA-CAZORLA, J. CAMPISTOL

Servicio de Neurologia. Unitat Integrada Hospital Clinic-Hospital Sant Joan de
Déu. Barcelona

Introduccion. Las infecciones congénitas por €l virus de la varicela zoster
(VVZ) son poco frecuentes. Presentamos dos casos clinicos con diferentes
alteraciones estructurales tras infeccion intrauterina por € VVZ. Casos
clinicos Caso 1. RN atérmino consigno deHorner, hipoplasiadeantebrazo
con lesiones cutaneas eritematosasy vesicularesy ausenciade 22 3*faange
distal y 4°y 5°dedos(derechos). Bioguimicabasi ca, hemocultivos, serologias
TORCH y PCR paraCMV ,VHSI-II, VEB, VHS-6, negativas. FO: lesiones
cicatrizales fibréticas subrretinianas, hiperpigmentacion y atrofia peripapi-
lar. RM: &reasdeencefa omal aciaquisticafrontal , parietotemporal izquierda
y posterior derecha. Estudiosmetabdlicosy deaccidentevascular normales.

Varicela materna durante la juventud. Caso 2. Nifio de 9 meses. Varicela
maternaduranteel tercer mesdel embarazo; norealizé tratamiento. Presenta
hipoplasiaenantebrazoderechoy piernaizquierda, conlesionescicatrizales
e hipoplasiadel 5° dedo delamano derecha. Signo de Horner derecho con
FOnormal. EGM: afectaciéntroncular en nerviosmediano, cubital y radiar.

Eco-Dpplerdebrazonormal. Serologias: varicelalgG (+), 1gM (-), PRC para
varicela (+), PCR en LCR (-). Desarrollo psicomotor acorde con su edad.

Conclusiones. El sindromedevaricelacongénitaesmuy pocofrecuente. Sus
manifestaciones tipicas son lesiones cicatrizales cutaneas, en miembros,

oculares y anomalias del SNC (encefdlitis y mielitis necrotizante). Puede
presentarsetrasunaprimoinfeccion ounareactivaciondel VVZ enlamadre
duranteel primer trimestre. El diagnésti co serol 6gicoresultaamenudodificil

por diferentes causas. Se plantea la necesidad de vacunar a mujeres
seronegativasy el tratamiento posnata de los nifios afectos.

19. TRASTORNOS GENETICOS Y MALFORMATIVOS
Moderadores: Dres. Julidn de Juan y Emile Schlumberger

P47. VARIANTE DEL SINDROME DE TURNER EN UNA NINA DE
TRESMESES

M. CASTELLO-POMARES, A.M. CELMA, J. BALAGUER-MARTINEZ, F.
SEBASTIAN-GIL, M. GREGORI

Pediatria (Neurologia Pediatrica). Hospital Clinico Universitario de Valencia.
Valencia

Introduccion. Enel estudiodelosnifioscon sindromesdismorficosy retraso
psicomotor el estudio genético es béasico parala orientacion diagnésticay
tergpéutica. Caso clinico. Lactante nifia de 3 meses remitida por hipotonia
y rasgos dismorficos. Antecedentes personales. primera hija de padres
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jovenes sanos. Embarazo: controles serol6gicos y ecogréficos normales.

Partoespontéaneovaginal. EG: 36 semanas. Apgar: 9/10. Peso: 2.890g (p50-
75), talla: 47 cm (p25-50), PC: 32,5 cm (p3). Exploraci én: microcraneo (p3),
frente estrecha, cuello corto y ancho, piel redundante en nuca, hendiduras
pal pebral es pequefias, orejasinvertidas y puntiagudas normoi mplantadas,

mamilas separadas, manos con pliegue Gnico bilateral, miembrosinferiores
cortos, fusion de 4°-5°y 2°-3° dedos en pie derecho eizquierdo, respectiva-
mente. Hipotonia cervical. Escaso seguimiento visual. No sonrisa social.
Resto normal. Pruebas complementarias. OEA y screening metabdlico
normales; hemograma, quimicay hemética normales; eco cranea y EEG
normales; eco abdominal: rifion izquierdo de tamafio aumentado con
duplicidad piélica, dilatacion y rotacion de pelvis; ecocardiografiay ECG
normales. Exploracion oftalmologica: hipermetropia. FO normal. RM

cerebral: pequefio quiste aracnoideo de fosa tempora izquierda. Leve
prominenciadel espacio subaracnoideo bifrontal. Dilatacion llamativa de
espacios de Wirchow-Robin. Cariotipo: 46,X,r(X)(p—g-)/45,X. El 70% de
las metafases presenta cromosoma X en anillo, € 30% restante presenta
monosomiaX , compatiblecon variantedel sindromede Turner. Evoluxion:
apariciondelinfedemay nevusacrémicoenhipogastrio. Retrasopsicomotor
con mayor afectacion motora que comunicativay socia. Sigue pautas de
estimulacion precoz. Comentarios. Presentamos un sindrome de Turner
atipico de diagnéstico precoz y se describen anomalias no habituales.

P48. SINDROME DE COSTELLO

M.R. DOMINGO-JMENEZ 2, C. CASAS-FERNANDEZ 3 A. PUCHE-MIRA?,
E. GUILLEN-NAVARROP, JM. GUIA-TORRENT ¢

2 Seccidn de Neuropediatria, ® Unidad de Genética, © Seccion de Cardiologia
Pediatrica. Hospital Universitario V. Arrixaca. El Palmar, Murcia

Introduccion. El sindrome de Costello se caracteriza por retraso psicomo-
tor, crecimiento posnatal deficiente, piel laxa, faciescaracteristica, suscep-
tibilidad parael desarrollo de tumoresy anomalias muscul oesquel éticasy
cardiacas. Su etiol ogia es desconocida. Destacamos | 0s aspectos neurol 6-
gicos de este sindrome. Caso clinico. L actante de ocho meses con retraso
psicomotor. Antecedentesfamiliares: no consanguinidad, restosininterés.
Embarazo: diabetes gestacional que se controlé con dieta; colestasis;
polihidamnios. Parto: 37 semanas, eutdci co. Periodoneonatal : peso, 3.850
g; longitud, 49 cm; perimetro cefédlico, 38 cm. No tuvo hipoglucemia.
Diagnosticada de tragueomalacia, miocardiopatia hipertréficay reflujo
vesicoureteral. Exploracion fisica: megacefalia, piel laxa, apariciencia
facial tosca, fisuras palpebrales antimongoloides, epicantus, raiz nasa
hundida y orificios antevertidos, labios gruesos, pabellones bajos y
grandes, cuello corto, pel o escaso. Hiperlaxitud articular, palmasy plantas
conplieguesprofundos. Hipotoniageneralizada, refl ejosmiotéticosvivos,
fuerzanormal. Pares craneal es: nistagmo, estrabismo. Evolucion: retraso
psicomotor con evolucion favorable, crecimiento pondoestatural inferior
a percentil 3%, megacefalia relativa, imposibilidad para la alimentacion
oral. Preciso gastrostomia, mejord el estridor, la miocardiopatia preciso
tratamiento con propranolol. Se ha realizado una amplia investigacion
paraclinica, incluyendo neuroimagen, €l ectrofisiol ogia, cariotipoy exclu-
sion deerrores congénitos del metabolismo, todo ello normal. Conclusio-
nes. Presentamos una nifia con los hallazgos caracteristicos del sindrome
de Costello. Desde €l punto de vista neurol6gico, todos los casos han
presentado retraso psicomotor y, casi siempre, personalidad especialmente
sociable. También se ha comunicado atrofia cerebral e hidrocefalia
Raramente, epilepsiay regresi 6n psicomotora. En Neuropediatria, creemos
importante conocer esteraro sindromequeincluye patol ogianeurol 6gica.

P49. SINDROME X FRAGIL: ¢PRIMER DIAGNOSTICO DIFE-
RENCIAL FRENTE A LOSTRASTORNOSDEL DESARROLLO?

M.T. FERRANDO LUCAS
Asociacion Sindrome X Frégil. Madrid.

Introduccion. El sindromeX frégil (SXF), principal causaderetrasomental
hereditario, se manifiesta en edades tempranas como trastornos madura-
tivos y conductuales. Desde 1991, es posible el diagnéstico de certeza
determinando la secuenciarepetitiva citosina-guanina-guaninadel ADN.
Objetivo. Valorar laeficaciadel consegjogenéticoenfunciéndel diagndstico
precoz. Pacientesy métodos. Andlisis de 23 pacientes pertenecientesa 17
familias: sexo; antecedentesfamiliares; primer dato deal arma; diagndstico;
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hijos afectados y grado de afectacién. Resultados. 19 nifios, 4 nifias. AF
deretraso intelectual conocido, en cuatro familias. Primer dato de alarma
a los 17 meses (intervalo 3-36 meses): retraso motor, 3 casos; retraso
lenguaje, 3; retraso marchay lenguaje, 6; retraso aprendizaje, 2; conducta
dedesconexion, 6; otrostrastornos de conducta, 3. El diagnéstico de SXF
fueconfirmado precozmenteentresnifios(3/ 23) y sesospechovariosafios
después en €l resto (20 /23) tras ser previamente diagnosticados de
trastornos del desarrollo: retraso lenguaje, 1 caso; retraso madurativo, 5;
trastorno aprendizaje, 1; disfuncidn cerebral minima, 2; espectro autista,
2; ADDH, 1; otros diagnésticos, 8. Tiempo medio consulta-diagndstico,
7 aflosy 8 mesesen|os9 nifiosnacidosentre 1978-1990, y 2 afiosy 2 meses
paralosnacidosdesde 1991. M utaci 6n compl eta, 20/ 23. Familiasconmés
de un hijo afectado, seis, cuatro de ellas con todos | os nifios nacidos tras
1991. Conclusiones. Excluir e SXF es prioritario ante trastornos del
desarrollo; el diagnésticoy consejogenéticotardioshansidoconsecuencia
de no valorar el fenotipo conductual del sindrome.

PS50. SiNDROME DE MOEBIUS. COMENTARIOS CLINICOS Y
NEUROFISIOLOGICOS

J. GARCIA-TENA?, JL. TRIPIANA 2, J. PANTQJA €, J.J. ORTEGA b
2 Unidad de Neuropediatria. ® Servicio de Neurofisiologia. Hospital General de
Castellon. Castellén. © Servicio de Pediatria. Hospital LaPlana. Villarreal, Castelléon

Introduccion. El sindrome de Moebius se caracteriza por diplejia facial,
tipicamenteasociadaapardisisbilateral deambosV | parescraneal es. Pueden
afectarse otros nervios craneales, fundamentalmente los bulbares y muy
raramente €l 111 par. Puede asociar otras alteraciones, fundamentalmente
artrogriposis, anomaliadePoland, paladar ojival y sindromedeK lippel -Feil.
Asimismo asocia retraso mental en un 10-27%. Caso clinico. Presentamos
unanifiade 6 mesesremitidaalaconsultade Neuropediatriaparaestudiode
retraso psicomotor, sindrome dismorfico y dificultades en la succion-
deglucién. Habian sido practicadoshastaesemomento estudiosde EEG, RM

cerebral, cariotipo, hormonastiroideasy estudio deaminoaci dopatias, todos
ellos normales. En la exploracion llama la atencion la existencia de pies
zamboshilaterales,imposi bilidad deabduccionocul ar bilateral y sobretodo
laconstataci 6n deunafaciestotalmenteinexpresiva. L aval oracion psicomé-
tricarealizadadescartalaexistenciade un retraso mental asociado. Seredliza
estudio EM G quedemuestraausenciaderespuestaenambosnerviosfaciales.

El estudiodePEA T demuestradefectosdetransmisiony ondas|V y V demuy
baja amplitud en ambos lados, que sugiere una afectacién supranuclear;

igualmente se demuestra una prolongacion del intervalo I-111 en el lado
izquierdo, que sugiere afectacion nuclear o infranuclear. Conclusion.

Queremos recordar la importancia que en nuestra especialidad tiene la
anamnesisy € diagndsticodevisu deciertaspatol ogias, comoesel caso que
se presenta, y también recordar laimportancia de valorar en estos nifiosla
funcién auditiva con potencial es evocados de tronco.

P51. SINDROMEDEKLI NEFELTERASOCIADOA SINDROME DE
WIEDEMANN-BECKWITH: A PROPOSITO DE UN CASO

C. MONTERO-SCHIEMANN, S. RAFIA, S.I. PASCUAL-PASCUAL, I. PAS
CUAL-CASTROVIEJO
Servicio de Neurologia Pedidtrica. Hospital Universitario La Paz. Madrid

Pacientes y métodos. Vardn de 2 afios y medio que consulta por crisis
convulsivasfebriles. Antecedentesdediagndstico prenatal desindromede
Klinefelter y onfalocele. A la exploracion fisica se constataba fenotipo
compatible con sindrome de Wiedemann-Beckwith, con macroglosiay
cirptorquidia bilateral. Conclusion. El diagnéstico del sindrome de
Wiedemann-Beckwith es clinico, con gran variabilidad en su expresion.
Si bien en este paciente |a asociacion de ambos sindromes parece fortuita,
no estaria de mas solicitar un estudio de cariotipo en todo paciente con
sindrome dismorfico.

P52. SINDROME DE KLINEFELTER 48 XXYY. DESCRIPCION DE
UN CASO

P.J. RODRIGUEZ-HERNANDEZ, R. DUQUE-FERNANDEZ, S. LOPEZ-MEN-
DOZA, L.M. FERNANDEZ-GONZALEZ, C. TOLEDO

Departamento de Pediatria. Hospital Universitario Ntra. Sra. de la Candelaria.
Tenerife
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Introduccioén. El sindrome de Klinefelter fue descrito por primeravez en
1942. Supone lacromosomopatiamés frecuente, af ectando aproximada-
mente a uno de cada 1.000 varones nacidos vivos. El cariotipo més
frecuente es 47 XYY . El cariotipo 48 XXY'Y representa un 3% de todos
lossindromesdeKlinefelter y puedetener caracteristicasclinicasdiferen-
ciadoras. L os hallazgos clinicos de este sindrome suel en pasar desaperci-
bidos en lainfancia. Las caracteristicas que se encuentran a partir de la
pubertad son latallaalta, atrofiatesticular, ginecomastia, retraso mental y

alteracion delas proporciones corporal es. También otras como braquice-
falia, clinodactiliadel quinto dedo y alteraciones psicolégicasy psiquié-
tricas. Caso clinico. Paciente varon de 8 afios de edad que consult6 por
presentar retraso escolar, dislalia, pobreza de lenguaje y dificultad en la
expresi on-comprensi 6n. Exploracionfisica: peso, 30kg (PC 60); talla, 135
cm (PC 65). En la inspeccion presentaba plagiocefalia, térax estrecho,
eminencia hipotenar plana y quinto dedo corto. La exploracion por
organos y aparatos fue normal. La exploracion neurol 6gica fue normal

excepto dismetria dedo-nariz, coordinacion y deambulacion inestables.

Fondo de ojo normal. Hemograma, V SG, bioquimicageneral y despistaje
de metabolopatias resultaron normales. El cariotipo constitucional en
sangre mediante técnicade bandas G presenté unaférmulacromosémica
48 XXYY. El electroencefalograma recogi6 leve inestabilidad de la
actividad debasequedenotabaretrasomadurativo. Neuroimagennormal .
Lavaloracion psicol 6gicamostré déficit en las aptitudes para el aprendi-
zaje, rasgos de inseguridad, excitabilidad y desatencién a las normas,

hipercinesis e impulsividad importantes y déficit de atencion grave.
Cociente intelectual en el limite bajo de la normalidad. Discusion. El

sindromedeKIlinefelter 48 X XYY esunacromosomopatiapocofrecuente.
Se estima que presenta la enfermedad uno de cada 33.000 recién nacidos
vivosaproximadamente. Laformadepresentacion clinicaesmuy variable.
Los rasgos fenotipicos del sindrome de Klinefelter (talla alta, obesidad
troncular, etc.) pueden no estar presentesen lavariedad 48 XXY'Y, como
ha ocurrido en nuestro caso. En estos pacientes, |a sintomatol ogia predo-
minante suele ser psiquiatrica, con trastornos de la conducta, psicopeda-
gdgica, con patologia relacionada con €l areadel lenguaje, 0 ambas.

P53. SINDROME DE BRACHMANN-DE LANGE: ;UNA ENTIDAD
INFRADIAGNOSTICADA?

R. VIDAL-SANAHUJA & S URIZ °, M.J LOPEZ®, L. CASTELLS®, J MAIRAL ©,
J QUILIS®, C. YOUNG®, V. TENORIO®, P. ARAUJO®, L. LEDESMA P

2 Unitat de Neuropediatria.® Servei de Pediatria. Hospital de Terrassa. Terrassa,
Barcelona.

Introduccion. El sindrome que en 1933 recibio el nombre de Cornelia de
Langeyahabiasidobiendescrito 17 afiosantespor Brachmann. Suincidencia
puede variar entre 1/10.000 en EE.UU. y 1/160.000 en Dinamarca. La
mayoria son casos esporadicos aunque a veces también es posible detectar
formasconminimaexpresividad enunodel ospadres. Aungueno seconoce
con seguridad la mutacion genética, si parece existir en algunos casos un
patrén de herencia mendeliana tipo autosdmico dominante. Objetivo.
Presentar nuestra experienciareciente paraeste diagnéstico y lasistemética
utilizada. Pacientesy métodos. Pararealizar el diagnéstico sehautilizado no
solamente la gestalt del clinico que permite sospecharlo a través de un
‘impactovisual’ inicial, sino mediante un andlisissistematizado del fenotipo
clinico complementado con otras exploraciones. Resultados Durante |os
Gltimos 10 afios (1992-2001) hemosdiagnosticado 11 pacientes(dosdesexo
masculino y nueve de sexo femenino), pertenecientes aocho familias. Los
principal essignosclinicosquepresentaban el 80-100% del oscasoshansido:
cejas arqueadas, sinofridia, hirsutismo, filtrum largo, cuello corto, implan-
tacion baja del pelo, anomalias de pabellones auriculares y anomalias de
extremidades; y entre el 50-80% deloscasos. microcefaiacongénita, punta
nasal elevada, labio superior fino, dientes separados, comisuras bucales
descendentes, pezones pequefios, tronco cilindrico y retraso intelectual.
Conclusiones. 1) El principal signo guiaparatodosnuestrospacienteshasido
lapresenciade un retraso psicomotor. 2) Aunque todos nuestros pacientes
presentaban un indice de signos clinicos caracteristicos superior a 0,5, una
gestalt deimpacto visual solamentelo presentaban dosdelos11. 3) Aunque
se requiere mucha prudencia para intentar establecer como firme un
diagnostico de estas caracteristicas (basado exclusivamente en el fenotipo
clinico), creemos que debe sospecharse con mayor frecuencia de lo
acostumbrado, a la espera de que en un futuro obtengamos un marcador
genético definitivo.
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