XXIX REUNION ANUAL DE LA SOCIEDAD ESPANOLA DE NEUROLOGIA PEDIATRICA
PAMPLONA, 12-14 DE JUNIO DE 2003

COMUNICACIONESORALES

01-012: COMUNICACIONESA LA MESA
SALON DE ACTOS. VIERNES 13, HORA: 11:40-13:40
MODERADORES: DR. J. ARTIGAS PALLARES Y M.D. LLUCH FERNANDEZ

O 1 Riesgo de patologia neuroldgica en nifios nacidos por
reproduccion asistida. Una reflexion para el neuropediatra
Delas Cuevas |, Arteaga R, Herranz JL, Gémez Ullate J

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.

Introduccion. Lareproduccion asistida (RA) escadavez masdemandada
por la poblacién, desconociéndose realmente las repercusiones en el
embarazo y en el desarrollo de estos nifios. Objetivos Estimacion de la
prevalencia de recién nacidos (RN) tras RA en nuestro medio y descrip-
cion delaincidenciade factores de riesgo neurol 6gico durante el emba-
razoy enépocaneonatal . Sujetosy métodos Estudioretrospectivo, apartir
de la historia clinica, de todos los RN por RA desde enero 1996 hasta
febrero 2003. Se consideran factores de riesgo losincidentesisquémicos
en la gestacion (amenaza de aborto, Doppler patoldgico, retraso de
crecimiento intrauterino), la prematuridad, el bajo peso y presencia de
patol ogia neurol 6gica neonatal. Andlisis mediante el paquete estadistico
SPSS 9.0 para Windows. Resultados Entre 21.427 RN vivos, 128 fueron
de embarazos por RA (30 gemelares, 5 embarazostriples). Laexistencia
dedonacionsoloseregistroenel 21,6%. Enun 23,8% deembarazoshubo
algun incidente isquémico. El 50,8 % de RN fueron pretérmino (16,9%
<28 semanas, 23,1% 28-32 semanas, 60,0% 32-37 semanas), €l 54,7 %
fueron RN de bajo peso (14,3% <1.000 g, 22,9% 1.000-1.500 g, 62,9%
1.500-2.5009). Un 6,2% delosRN presentaron sintomatol ogianeurol 6-
gica(3 convulsiones, 2 hemorragia, 2 hidrocefalia, 1 hiperexcitabilidad)
y €l 5,6 % algunamalformacion ocul ar o neurol6gica. Un 62,8% delosRN
present6 algun factor de riesgo neurol 6gico neonatal. Conclusiones. La
prevalenciade RN tras RA en nuestro entorno esde 6/1.000 RN vivos. En
el 78,4% de casos no hubo informacién sobre posible donacién, con la
consiguientedificultad parael estudio de enfermedades hereditariasen el
nifio. Masdelamitad deestos RN requeriran un seguimiento neurol gico
por posibl e discapacidad.

O 2 Desarrallo neurolégico normal trastirotoxicosis connatal:
utilidad pronéstica de la observacion de los movimientos generales
Gaboli M, Diez A, Azcona C, Alzina V, Narbona J

Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Objetivo. Valorar los efectos del hipertiroidismo en el periodo fetal y
neonatal precoz sobreel desarrollo neurol 6gico.Metodol ogia. Observa-
ciony grabacion envideo delamotricidad general (método de Prechtl)
y examen neuroldgico convencional. Caso clinico. Nifia, fruto de
segunda gestacién, madre con enfermedad de Graves desde ocho afios
antes, tratadacon tiroidectomiaradical ; eutiroideadurante el embarazo,
pero con anticuerpos estimulantes del tiroides (TSI) elevados. Parto
pretérmino, eutdcico, en semana36. Neonato con aumento del volumen
tiroideo y exoftalmos bilateral, sindrome de hiperexcitabilidad, con
insomnio, movimientos generales cadticos, hipertonia. A los 9 dias se
instaurd tratami ento antitiroi deo: seobservé organi zaci 6n progresivade
la motricidad espontanea que, aun siendo a ratos saltona, permitio
apreciar writhing movements (WM), de repertorio pobre, en semana 40
deedad gestacional . El examen neurol gico convencional seencontraba
en limites normales, con ROT vivos. Durante el segundo mes extraute-
rino, losWM evolucionaronapatrénricoy fluente, bienrecogidoshacia
lalineamedia. Clinicamente la nifia se encontraba eutiroidea. A lostres
meses postérmino aparecieron fidgety movements (FM), abundante
actividad mano-mano, pie-pie, mano-boca, mano-ropaeintersubjetivi-
dad primariaadecuada. Actualmente tiene un afio, desarrollo psicomo-
tor adecuado para su edad (Gesell CD = 107), comienza bipedestacion,
pronuncia bisilabos diferenciados, tiene conducta exploradora y se
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relaciona adecuadamente con el entorno. Conclusion. A pesar de una
conducta inicial desalentadora, la evolucion de la paciente ha sido
buena. Laposterior aparicién de WM y laobservacion de FM el primer
trimestre de vidase correlacioné con un desarrollo posterior favorable.

O 3 Funcionamiento €jecutivo diferencial
de bebésde 15y 24 meses

Sastre S, Escolano E, Breton P, Escorza J, Soares Y, Poch ML
Universidad de la Rioja. Logrofio.

Objetivos Hemos llevado a cabo unainvestigacion comparativa de las
particularidades del proceso ejecutivo en bebés con cursos alternativos
de desarrollo para estudiar los diferentes patrones de respuesta de
inhibicién, perseveracion, shiftingy flexibilidad. Sujetosy métodos La
muestra esta compuesta por bebés sin antecedentes de riesgo ni patolo-
gia, bebéscon riesgo (hipotiroidismo congénito, bajo peso al nacimien-
to) y bebés con sindrome de Down, observados desde 15 a 24 meses de
edad. Se les presenta una tarea no verbal que permite la gjecucién de
operaciones|ogicasde sustituciony adiciony el estudio delos mecanis-
mos de variaci én-sel eccidn (activacion, inhibicion, shifting), seregistra
en video la actividad espontanea y se analizan los diferentes patrones.
Resultados El andlisis de la gjecucion intra e interindividual muestra
patrones diferenciales de inhibicion, perseveracion, shiftingy flexibili-
dad entre los grupos estudiados, especia mente evidentes (cuantitativa
y cualitativamente) en los bebés con sindrome de Down, que muestan
menor inhibicion y shifting y mayor perseveracion, asi comodiferencias
cualitativasentrelosbebés con bajo pesoy losbebésnormales. También
encontramos cambiosdiferencialesintraeintersujetosalos15y alos18
meses. Conclusion. A partir de estos resultados pueden proponerse
aplicaciones en laintervencion temprana.

O 4 Efectodela sorderay del implante coclear temprano en
el desarrallo dela motricidad. Estudio clinico de una pablacion
en edad escolar

Schlumberger E, Narbona J, Manrique M
Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Objetivo. Conocer larepercusion delasorderay del implante coclear
(IC) sobre el desarrollo de la motricidad. Sujetos y métodos. Se
estudiaron 94 nifos entre 5y 9 afios, de los cuales 54 presentaban
hipoacusia grave o profunda, prelocutivay bilateral, y 40 controles
normooyentes. 29 sujetos sordos|levaban un audifono adaptadoy 25
sujetos habian recibido un IC a una edad media de 26 meses. El
protocol o de estudio comportaba, ademas de un examen neurol 6gico
completo y de la fecha de deambulacién auténoma, un test de
equilibrio y las pruebas cronometradas de Denckla (PANESS) para
lavaloracién delossignos neurol 6gicos menores. Se compararon |los
datos por ANOVA y se practicé un andlisis factorial. Resultados La
edad de deambul aci6n autonoma es ligeramente més tardia en nifios
sordos, y el equilibrio, menor. El andlisisfactorial pone en evidencia
un factor de motricidad simple y otro de motricidad compleja. Una
diferencia entre el grupo control y los grupos de nifios sordos,
implantados o no, aparece en el intervalo de edad superior a 7 afios.
Discusion. La falta de audicion se manifiesta principalmente en el
desarrollo del habla. Sin embargo, laaudicién participatambiénala
integracion espacial y a la adquisicion de procesos secuenciales y
motores. Nuestro estudio pone en evidencia que el desarrollo motor
delosnifiossordosesnormal perodiferente, deformasutil, del grupo
control. El IC no salva completamente esta diferencia.

REV NEUROL 2003; 37 (2): 164-197



O 5 Validacion de un test de escucha dicética (TED)

en nifios hispanopar lantes

Yglesias-Pereira A, Narbona J

Policlinica Pontevedra-Salud, Pontevedra. Clinica Universitaria
de Navarra, Pamplona.

Objetivos El TED estudia la lateralizacion hemisférica cerebral del
procesamiento auditivo-verbal, mediante presentacion sincrona de un
estimulo diferente en cada oido. Sujetos y métodos. Muestraequilibrada
enrelacién al sexo, edady nivel cultural, compuestapor cuatro gruposde
5 nifios y 5 nifias hispanoparlantes entre 3,5 y 7,5 afios (n = 40), con
inteligencia y audicion normales. Series dicéticas, de disefio propio,
constituidaspor pal abras, nimerosy silabas. Cadaserielaforman 20 pares
de estimulos, disponiéndose en bandas de 1, 2 0 3 elementos por tren de
estimulos paralos nimerosy silabas. Se confeccionaron distintos indices
delateralidad (IL) seginlaférmula: IL =100[(D-1)/(D+l)] + 100, siendo
D e | las respuestas correspondientes a los estimulos emitidos al oido
derecho o izquierdo. Resultados Nuestras series dicéticas son utilizables
en nifiosde 3,5a7,5 afios. Se han obtenido |L sugerentes de dominancia
auditiva (hemisférica cerebral) significativa: todos los casos mostraron
dominanciahemisféricaizquierda. LosIL presentaron, engeneral, buena
concordanciaentresi. El valor global delos|L sugerente de dominancia
hemisférica cerebral para el procesamiento fonologico es de 100+12:
dominanciaizquierdasi mayor oigual a112, dominanciaderechas menor
o igual a88. En sentido absoluto, las palabras resultaron ser el estimulo
maés discriminante: respuestas correctas+aproximadas, para nifios entre
3,5y 5,5 afios; primerapal abracorrecta, parasujetosentre5,5y 7,5 afos.

O 6 Alteraciones dela atencion en nifios con epilepsia grave
resistente a farmacos

Sanchez-Carpintero R, Isaacs E, Wright |, Neville BGR
Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona. Institute of Child
Health and Great Ormond Street Hospital, UCL. London, UK.

Objetivo. Evaluar las dificultades en los diferentes aspectos de aten-
cion: selectiva, sostenida y dividida, en nifios con epilepsia grave
resistente a farmacos (EGRF). Explorar la utilidad de la version
abreviada del test de Conners en EGRF para identificar sujetos con
problemas de atencion. Pacientes y métodos. Se valor6 atencién con
lostests de caras (Thustoney Yela) y subtests del test de atencion para
nifios (TeaCh) en 28 sujetos con EGRF (edad media: 14,1 afos,
cociente intelectual (Cl) medio, 77,4). Se compararon las puntuacio-
nes estéandares(t) conlamediaparalapoblacion general . Seselecciond
un subgrupo de pacientes (n = 8) con puntuaciones>2DE endéficit de
atencién en cuestionario de Connersy se compararon losresultadosen
tests de atencidn con los del resto de sujetos con puntuaciones norma-
les en Conners. Resultados L os sujetos con EGRF obtuvieron puntua-
ciones inferiores ala media poblacion en los subtests de TeaCh para
atencion selectiva [media 6,1 (3,0); p < 0,001].y atencion dividida
[media 55 (4,1); p < 0,001], ambas medidas no correlacionaron
significativamente con el Cl. El subgrupo de pacientes identificable
mediantelapuntuaci 6n elevadaen déficit de atencion en Connerstiene
mayores dificultades en atencién que el resto de nifios con EGRF (p<
0,05), pero también tienen menor Cl. Conclusiones. L 0s sujetos con
EGRF tienen dificultades de atencién selectivay de atencién dividida
que dependen de su epilepsia. El cuestionario de Conners es un
instrumento Util paraidentificar un subgrupo de nifios con EGRF que
padecen dificultades de atencidn en todas las areas atencional es, pero
éstas puede estar en relacion con su Cl.

O 7 Amnesia anter 6grada posquir Urgica
Prats JM, Garcia-Nieto ML, Garcia-Ribes A, Martinez-Gonzalez MJ
Hospital de Cruces. Baracaldo.

Objetivo. Presentar el desarrollo de una amnesia anterograda tras
intervencion por astrocitomade células gigantes. Caso clinico. Varénde
14 afos afecto de esclerosis tuberosa diagnosticada alos 2 afios de vida
aconsecuencia del comienzo de crisisfocales. TAC cada dos afios para
vigilanciade estaopcion. A los 13 afios desarrollaHIC y se comprueba
guelamasaocluye el agujero de Monro derecho, causando hidrocefalia
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monoventricular. Se aspira completamente a través del cortex frontal
dorsal derecho. Unavez recuperado, seadvierte déficit grave de memo-
riaanterégradaque no remite. Esval orado neuropsi col 6gicamentealos
14 afosy se practicaRM postoperatoria. Resultados Inteligenciatest de
WISC-R: CI total, 122; verbal, 112; manipulativa, 128. La memoria
inmediata (digitos) no esta alterada (puntuacién 9 para digitos). La
memoria de trabajo (figura de Rey) es correcta. Test de rememoracion
tardia: figura de Rey: copia Pc 98; memoria P 25; test de aprendizaje
auditivo-verbal de Rey: recuerdo inmediato 27 (promedio inferior a7
afnos). Recuerdo alos 15 minutos: 1 palabra. Test de Stroop: persevera-
ciones sugerentes de alteracion en el hemisferio frontal derecho. RM:
lesiones més evidentes en el fornix izquierdo. Conclusiones. Lalesion
bilateral pero asimétrica del fornix dalugar a una desconexion de los
hipocampos con el diencéfalo, tdlamo y I6bulo frontal, originando
amnesiadefijacion con afectaci 6n delamemoriadeclarativa episddica,
especialmenteverbal. Laagresion cerebral quirdrgicadalugar adisfun-
cion frontal demostrable en el test de Stroop.

O 8 Perfil neurocognitivo del sindrome de Williams

Garcia-Nonell K, Rigau E, Brun C, Lorente |, Gabau E, Artigas J
Hospital de Sabadell. Consorci Sanitari Parc Tauli. Sabadell.

Introduccion. El sindrome de Williams (SW) esta causado por una
microdel eciéndel brazolargodel cromosoma?(7q.11.23). Suprevalen-
ciaesbaja, aproximadamente 1/25.000. L os pacientes con SW, ademas
desintomas sométi cosy neurol 6gi cos, muestran un fenotipo conductual
y cognitivo, caracterizado basicamente por unretraso mental moderado/
grave, junto a un perfil neurocognitivo bastante especifico. Objetivo.
Evaluar la capacidad intelectual general y el perfil neurocognitivo en
una muestra de pacientes diagnosticados de SW. Pacientes y métodos
A unamuestrade 10 nifioscon SW deedadesentre8y 13 afiosselespasd
una extensa bateria de pruebas neuropsicol 6gicas orientadas a evaluar
lacapacidad intelectual general, lamemoria, las praxiasy lasfunciones
premotoras. Resultados La media de cociente intelectual (Cl) total se
ubico en lafranja de retraso mental grave (Cl = 44). No se mostraron
diferenciassignificativasentre el Cl verbal y el Cl manipulativo. Enlos
subtests de la escala WISC-R se obtuvieron puntuaciones relativamente
atas en informacion y figuras incompletas. La copia de la figura
compleja de Rey se situd en un percentil 1. Por el contrario, todos
mostraron un buen nivel en el test de reconocimiento de caras. Conclu-
siones. Estos resultados confirman unas puntuaciones bajas en todas
aquellas tareas que requieren comprension y manipulacion de los
elementos ubicadosen el espacio, contrastando con mejoreshabilidades
en percibir losdetalles eintegrar conocimientos culturales generales. El
reconocimiento de este perfil neurocognitivo tan caracteristico permite
disefiar estrategias terapéuticas orientadas especificamente al SW.

O 9 Secuelas neuropsicolégicas en nifios con traumatismo
craneal: valoracion al afio de 18 observaciones

Sans A, Lépez-Sala A, Colomé R, Boix C, Campistol J

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. El dafio cerebral traumético (DCT) es una de las causas
maés frecuentes de discapacidad adquirida en la edad pediétrica. Con
frecuencia, los nifios que sufren un TCE grave/moderado presentan
secuelasacortoy largo plazo anivel motor y cognitivo-conductual . El
tratamiento de los déficit neuropsicol 6gicos alargo plazo no ha evolu-
cionado de forma paralela al conocimiento y desarrollo de estrategias
terapéuticasenlafaseaguda. Larecuperaciondelafuncion motoray del
lenguaj e suele ser bastante favorable. L os déficit neuropsicol égicos, en
cambio, son los que van a determinar el futuro académico, social y
laboral de estos pacientes. Objetivo. Presentar los resultados de la
valoracion neuropsi col 6gicade 18 pacientescon TCE moderado/grave.
Pacientes y métodos Serie de 18 observaciones de TCE moderado/
grave estudiadas como minimo un afio despuésdel accidente. Bateriade
exploracién neuropsicol égica: rendimiento cognitivo global, atencién,
memoria, lenguaje, funciones visuoespaciales, visuoperceptivas y vi-
suoconstructivas y funciones ejecutivas. Valoracién de lareincorpora-
cion escolar. Resultados Seencuentran déficit neuropsi col 6gicossigni-
ficativos en todas las observaciones con repercusiones en la
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reincorporacion escolar y adaptacién social. Las alteraciones més fre-
cuentes son atencional es, gjecutivas, enlamemoriay conducta. Conclu-
siones. Las consecuencias del DCT en el nifio repercuten de forma
negativaen el aprendizajey desarrollo de nuevas habilidadesy conduc-
tas. Muchas secuel as, amenudo sutiles, sdlo pueden detectarse con una
valoracion precisay un seguimiento sistematico de todos los nifios que
han sufrido un TCE grave/moderado. El sistema sanitario en nuestro
medi o destina escasos recursos ala atencion de las secuel as neuropsi co-
|6gicas de estos pacientes.

O 10 Evaluacién dela accidn dela toxina botulinica en nifios
con espasticidad de miembros inferiores secundaria a pardalisis
cerebral infantil

Diaz C, Ruiz-Falcé ML, Gutiérrez-Solana L, Garcia-Pefias J,
Martinez-Martin C, Lopez-Robledillo J

Hospital Universitario Nifio Jests. Madrid.

Objetivos Evaluar el efecto de la toxina botulinica A (TBA) en el
tratamiento de la espasticidad de miembros inferiores secundaria a
pardlisiscerebral infantil, empleando métodos de medicidn quesin ser
de aplicacion compleja, poseen un nivel de validez y fiabilidad
adecuados. Pacientes y métodos Participaron en el estudio 23 nifios
con pardlisis cerebral y espasticidad en miembros inferiores seleccio-
nados consecutivamente para tratamiento con TBA. Se efectuaron las
mediciones en dos fases: antes de la intervencién y cuatro semanas
después de la misma. Esta consistio en la inyeccion de TBA en
muscul os gastrosoleos y, segiin indicacién individual, entibial poste-
rior. Las variables medidas incluian como medida principal de espas-
ticidad el equilibrio muscular dindmico (escala de Tardieu modifica-
da) y, como medida funcional, laescalaparavaloracién delamarcha
o physician’s rating scale (PRS) en la version modificada por Boyd.
Resultados El valor medio obtenido antes y después del tratamiento
fue: —26,84 y —13,42 paralamedicion del equilibrio muscular dinami-
codelosgastrosoleosy 7,09y 10,00 enlapuntuacion delaescalapara
valoracion de la marcha, respectivamente. La comparacion de los
valores para cada paciente antes y después de la intervencién mostro
diferencias significativas para ambas medidas (p < 0,001). Conclu-
sion. Tras la administracion de TBA se obtuvo una mejoria significa-
tivatanto del equilibrio muscular dinamico como de la escala para
valoracién de la marcha. Sin embargo, se necesitaria disponer de un
grupo control parapoder afirmar que estos cambios sean atribuibles a
nuestra intervencion.

O 11 Hemiplgia alternante. Revision de una casuistica en Espafia
Campistol J, Campos J, Eiris J, Martinez-Bermejo A, Mateos-Beato F,
Mora MD, Narbona J, Nieto M

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Lahemiplegiaalternante (HA) esun trastorno neurol 6-
gico de origen desconocido, que suele iniciarse antes de los 12 meses
en forma de episodios intermitentes de disfuncién neuroldgica con
hemiplejia. Los ataques afectan uno u otro lado, con sensacion de
malestar, movimientos oculares y deterioro delas funciones cogniti-
vas. Las series de pacientes con HA son escasas. Pacientes y metodos
Serie de pacientes con HA de diversos centros de neuropediatria de
nuestro pais, con criterios cléasicos para HA. Se han analizado 17
pacientes (11 femeninos) y edades de 2-27 afios (10,43 afios). Resul-
tados Destacar doshermanoscon HA,y en 6, uno de los progenitores
esta afecto de migrafia comin.Tres debutan en periodo neonatal
(convulsionesy nistagmo). Loscuadrosdehemiplejiaseiniciaronal os
6-18 meses (11,76 meses), acompafiados de posturasdisténicas(76%),
crisis epilépticas (53%), dificultad respiratoria (35%) y movimientos
oculares nistagniformes (82%). Durante los episodios manifestaban
ataxia, hipotonia, incoordinacién, trastornos de la marcha, cefalea,
temblor y afasia. El retraso en el desarrollo fue constante en esta serie,
y €l Cl en 10 pacientes, de 55. En la actualidad continda como mas
efectiva la flunaricina, cinaricinay FNZ+VPA. Conclusion. Sefialar
doshermanosconHA, inicio precoz del cuadro en periodo neonatal en
3 observaciones, reduccion de la gravedad de los ataques con el
tiempo, constante retraso en el desarrolloy respuestaparcial alaFNZ.
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O 12 Red temética interactiva de biologia, clinicay terapia
de las ataxias cer ebelosas

Galvan M, Pineda M, Macaya A, Prats J, Aracil A, Volpini V, Artuch R,
PalauF

Hospital Sant Joan de Deu. Barcelona.

Objetivos a) Informar atodoslos miembrosdela SENP delaexistencia
deunared nacional parael estudio delasataxiaseinvitar aparticipar en
el estudio epi demiol 4gi co delos paci entes con diagnosti co definitivo; b)
Ofrecer laintegraci6n de aquell os paci entes que no tengan un marcador
bioquimico y genético, paraintentar buscar un diagndstico definitivo.
Desarrollo. Paraello se haelaborado y aprobado el siguiente proyecto:
a) Aplicar unprotocol o clinico, bioquimicoy genético entodosaquellos
pacientes con ataxia en edad infantil y en adultos; b) Determinar la
incidencia en la poblacion de las ataxias en nuestro pais, definiendo la
epidemiologia de las mismas, clinicay genética; c) Analizar |os proce-
sos hiolgicos fundamentales mediante |a determinacion de |os genes
implicados y las funciones celulares; d) Implantar nuevas técnicas de
diagnostico genético-molecular de las ataxias hereditarias; €) Aplicar
ensayos clinicos terapéuticos en series bien definidas de enfermos con
ataxia. A todos los miembros interesados de la SENP se les remitira el
protocolo clinico, bioquimico y genético. Serealizarauna paginaweb,
donde se podra consultar todo |o relacionado con estared, sedispondra
de links para que puedan consultar como y a quién dirigirse para los
diagnésticosy el envio de muestras.

013-018: PATOLOGIANEONATAL
AULA 3C. VIERNES 13, HORA: 12:30-13:30
MODERADORES: DRA. M.L. POCH OLIVE Y DR. R. GAZTANAGAEXPOSITO

O 13 Lesionesfocales en el periodo neonatal.

Desarrollo neurolégico y secuelas

Lopez-Vazquez AM, Castro de Castrc P, Guerrero M, Zeballos S,
Brandstrup KB, Rodriguez-Vico J

Hospital Universitario Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. El desarrollo del cerebro humano como consecuencia de
una lesién perinatal no es un proceso estético; con el objetivo de
comprenderlo hemosestudiado laevolucion neurol 6gicadelosnifioscon
patologia focal en el periodo neonatal. Pacientes y métodos Estudio
retrospectivo descriptivo de 37 neonatos con lesiones focales en el
periodo neonatal, seguidos en consulta de Neuropediatria durante al
menos 2 afos. Resultados L esiones en prematuro (6-16,2%): 2 HIV-1V
gue evolucionan a PCl sin focalidad; 2 HIV-I1I izg. con hemiparesiaD,
1dilataciondel VLI conmonoparesiaM SD; 1 ectasiadeV L | nofocalidad.
Lesionesen RNT: &) En probablerelacién apatologiaperinatal (RNT sin
factores de riesgo conocidos) (10-27%): 1 PCI con epilepsia focal
secundaria (abruptio), 5 hemiparesias (1 cardiopatia, 1 sindrome de
Down, 3 asfixias), 3 buenaevoluciony 1 déficit intelectivo (asfixia); b)
L esiones por traumatismo del parto aislado (13-35%): 6 crisisfocalesen
periodo neonatal y 7 sin clinica. Todas han evolucionado bien, no hay
diferencias entre ambos grupos; ¢) Lesiones primariamente vasculares
arteriales o venosas (5-13,5%): cardiopatia; ECMO V-A: infarto ACM
izq. y derecha PCI, 3 coagulopatia-trombopenia secundaria a sepsis
trombosis de senos venosos, 1 etiologiano filiada con infarto ACM izq.
queevolucionabien; d) Hallazgos casual es (3-8,1%): 1 quiste aracnoideo
familiar, 1 quisteVLIy 1 quistetdlamo caudadaizg. Todosasi ntométicos.
Conclusion. a) Lacausamasfrecuentey con mejor evolucién en nuestra
serie fue el traumatismo de parto aislado; b) La principal manifestacion
clinicaen el periodo neonatal fuelacrisis convulsivafoca autolimitada

O 14 Trazado de burst-suppression en EEG: factor

de mal prondstico en el recién nacido con crisis epilépticas
Villarejo A, Camacho A, Saiz R, De la Pefia P, Smon de las Heras R
Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Objetivos El trazado EEG debur st-suppression se caracteriza por brotes
de actividad paroxistica alternando con periodos hipoactivos o silentes.
Su etiologia en neonatos es variable, pero globalmente se asocia a mal
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pronéstico. Revisamos nuestra experiencia en los Ultimos 15 afios.
Pacientes y métodos Estudio retrospectivo de los neonatos evaluados
neurol 6gicamenteentrelosafios 1987 y 2002 que mostraron un patrén de
bur st-suppression en EEG. Se afiadi eron 4 pacientesmenores de 3 meses.
Todos iniciaron con crisis epilépticas. Se realiz6 un estudio metabdlico
amplio, neuroimagen (TAC o RM) y pruebas adicionales especificas
seguin la sospecha etiol 6gica. Resultados L aserie estadcompuestapor 20
pacientes (11 varonesy 9 mujeres), lamitad de los cual es se diagnosticd
enlosUltimos5 afios. El trazado patol 6gico se asoci6 con méasfrecuencia
aencefal opatiahipoxicoisquémica(11), seguidade sindrome de Ohtaha-
ra(4), hiperglicinemiano cetésica(2), meningitis bacteriana (1), sindro-
me polimalformativo (1) y origen criptogénico (1). En 13 nifios se pudo
realizar seguimiento: 6 fallecieron antesdelos 5 mesesy delosrestantes,
3 evolucionaron a sindrome de West y 4 quedaron con secul as neurol 6-
gicas graves. Conclusion. En nuestra experiencia, €l trazado burst-
suppression asociado a crisis epilépticas continta siendo de muy mal
prondstico en el recién nacido, probablemente motivado por la causa
subyacente. Lamejoraen lascondicionesdemonitorizacion el ectroence-
falogréfica neonatal (como ha sucedido en los Ultimos afios en nuestro
centro) incrementa la deteccion de este patron el éctrico.

O 15 Evolucién de convulsiones neonatales. Estudio de 8 afios
Zeballos S, Lépez-Vazquez A, Castro de Castro P, Fernandez C,

Menéndez C
Hospital Universitario Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccién. Las convulsiones neonatal es (CN) constituyen unamani-

festacion clinicadeagresion sobreel SNCy puedeser unfactor deriesgo
importante parael desarrollo madurativo cerebral . Pacientesy métodos

Hemosestudiado 65 RN ingresados en Neonatol ogia, diagnosticadosde
CN y seguidos en consulta de Neuropediatria. Estudio retrospectivo, se
analizan: factores de riesgo (FR) perinatales, presentacién clinica,

exploracion neurol 6gica, tratamiento empleado, alteracionesen EEG y

neuroimagen, y evolucion posterior. Resultados El 10,7% son pretérmi-

nos (0,5% del total de RNPT ingresados durante este periodo en
Neonatologia), los RNT (1,7% del total de RNT). El 87% presentaron
algin FR perinatal, el mésimportante estipo dereanimaciony el Apgar.

Lamayoriatuvieron masdeunacrisis. Lo mascaracteristico espresentar
en un mismo episodio varios patrones clinicos, hasta un 60% asocian
crisissutiles (chupeteo). Un 49% son crisisfocal es, objetivandose en un
60% alteracionesfocal esen el EEG y neuroimagen. 95%fuerontratados
con fenobarbital, 15% precisd asociar otro anticonvul sionante (benzo-
diacepinas). El principal factor determinante de la evolucion es la
exploracion neurol 6gicaal altadeNeonatol ogia. Lacausamasfrecuente
y lapatologia asociada a peor evolucion eslaEHI. Conclusiones. a) Ser
pretérmino no es por si un FR de CN; b) Lareanimaciony el Apgar son
losprincipales FR perinatales; c) El factor prondstico masimportante es
la exploracion neurolégica a alta de Neonatologia; d) La mayoria
reciben tratamiento con fenobarbital, la asociacion de otro farmaco
dependedelosconocimientosdel profesional; €) Lacausamasfrecuente
y asociada a peor prondstico es la EHI.

O 16 Evolucion dd desarrollo neuroldgico y sensorial delosrecién
nacidosde muy bajo peso (RNMBP < 1.500 g) en nuestro medio
Rebage V, Martinez M, Boldova C, Ramirez A, Marco A,

Lépez-Pison J

Hospital Infantil Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Objetivos Estudiar la evolucion neuroldgica de los RNMBP en nues-
tro medio. Pacientesy métodos Estudio retrospectivo sobre la evolu-
cion neurolégica de 268 RNMBP cumplimentado el seguimiento
minimo. Se realiz6 estudio descriptivo de un amplio nimero de
variables con distribucién defrecuenciasy medias + DE, comparacion
devariablesentre grupos (c?, t de Student, U de Mann-Whitney), y los
factores mas predisponentes de secuelas. Resultados Resaltaba peso
medio bajo paralaedad gestacional (EG) y edad maternarelativamen-
tealta, elevado porcentaje de bajo peso paralaEG, cesareas, patol ogia
obstétrica, complicaciones neurolégicas y extraneurolégicas, trata-
mientos médicos y ventilacion mecénica (VM), porcentaje bajo de
gestantes tratadas con corticoides o tocoliticos, y de prematuros con
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surfactante. Reproduccion asistida: 17,68%. N.° de fetos >1: 37%.
Presentaron secuelas el 30%, con tendencia ascendente en el reparto
por afios, leves46,5%, moderadas 22,1%, graves 31,4%, predominan-
do las motoras puras (43%), seguidas de las mixtas (27,9%) y pluride-
ficiencias (17,4%). Hipoacusia neurosensorial 4,8%. Retinopatia
17,2%. PCI 17,16%. Transtornos de aprendizaje: 33% de |os escola-
rizados. Tuvieron alta correlacion estadistica con la aparicion de
secuelas la EMH, DBP, sepsis tardia, necesidad de O, y ventilacion
mecénica, y muy especialmente |la EG y alteraciones de |a ecografia
craneal (s6lo un 10% de RNMBP que no tuvieron alteraciones ecogra-
ficas desarrollaron secuelas). Conclusiones. Incidencia de secuelas
similar alade otros centros con alto porcentaje de graves. L as secuel as
neuroldgicas se relacionan principalmente con la EG + patologia
(especialmente del SNC) + influencia de factores sobreafiadidos (O,
VM, entre otros). Variables mas predictivas: ECO craneal + EG.

O 17 Microcefalia como motivo de consulta en una seccion
de Neuropediatria de referencia regional

Lalaguna P, Alonso B, Abi6 S, Pefia JL, Rebage V, Lopez-Pison J
Hospital Infantil Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. El primer contacto entre paciente y médico se establece
mediante la consulta de un problema. La microcefalia es un motivo de
consulta frecuente en Neuropediatria. Pacientes y métodos Se han
revisado retrospectivamente | as historias clinicas delos nifios val orados
enlaseccion deNeuropediatriadurante un periodo de 12 afiosy 9 meses
entre cuyos motivos de consulta, aislado o asociado aotros, figurabala
microcefalia. En cadapaciente seregistraron |osdatos correspondientes
al sexo, edad, motivos de consulta, datos patol égicos en la exploracion
y exploraciones complementarias realizadas. Se estableci6 un diagnds-

tico relativo al momento de aparicion delamicrocefaliay uno o varios
diagndsticos funcional es seguin la patol ogia subyacente. El diagndstico
demicrocefaliasehaestabl ecido por medicidn deperimetro cefélico por
debajo del p3. Resultados De 6.257 nifios, 58 (0,92%) consultaron por

microcefalia. En 20 pacientes (34,48%) se ha considerado microcefalia
normal y en 38 (65,52%) microcefalia patol égica. Un total de 5 nifios
(8,6%) no tenian microcefalia. Entre las microcefalias patoldgicas se
han considerado 37 deorigen prenatal: 9 genéticas, 3disruptivasy 22sin

especificar. Los diagnosticos funcional es establ ecidos han sido: retraso

mental en 29 pacientes, pardlisiscerebral infantil en 19, espectro autista
en 4 y epilepsia en 4. Conclusiones. La consulta por microcefalia
comprende nifios normalesy todo el espectro de encefal opatias prena-
tales; lamicrocefalia en problemas perinatales y posnatales se objetiva
en su seguimiento. La valoracion y evolucién clinica permite orientar
cada caso. La neuroimagen es el examen complementario de mayor
rentabilidad diagnostica.

O 18 Determinantes de atencion temprana: riesgo y patologia
al nacer

Poch ML, Merino N; Pascual MT, Pomar C
Hospital San Millan. Logrofio.

Objetivos La organizacion de la atencion temprana y el disefio de
programas precisa conocer €l mapa de las necesidades existentes. Parti-
mos de la perspectiva preventiva de las disfunciones en el desarrollo

entendidas como un proceso fruto de factores organicosy ambientales,

con € fin de evitarlas (riesgo) o de optimizar la potencialidad existente
(deficiencia). Pacientes y métodos Hemos realizado un estudio de la
incidenciay prevalencia del riesgo neuropsicolégico y de la patologia
establecida a nacimiento, lostiposy causas del riesgo y de patologiay
hemos realizado el seguimiento y valorado las secuelas en una muestra
total de11.019 neonatosnacidosenlaComunidad AuténomadelL aRioja
entre enero de 1997 y junio de 2002 inclusive. Resultados Hahabido un
aumento progresivo del nimero de nacimientos sobre todo en los dos
ultimos afios. Laincidencia del riesgo ha oscilado entre 3,2y 4,7%. La
incidenciade patologia establecida al nacer esde 2 a3 por mil. El factor
de riesgo mas frecuente es la prematuridad. La causa de patologia mas
frecuente es el sindrome de Down. L os nifios de riesgo presentan mayor
frecuenciade secuel asleves. Losnifios con patol ogiacursan con secuel as
graves. Conclusion. Existe la necesidad de intervenir en los nifios de
riesgo paraprevenir las secuel aslevesdadasu incidenciaen disfunciones
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de aprendizaje durante los afios escolares y trastornos de conducta.
También observamos la necesidad de intervenir en las secuelas graves
por factores de riesgo o patol ogiaparaoptimizar el desarrolloy prevenir
complicaciones.

019-029: MALFORMATIVASY NEUROMUSCULARES
AULA 3A. VIERNES 13, HORA: 16:00-18:00
MODERADORES: DR. J. COLOMER OFERILL Y DR. GUSTAVO PICO FUSTER.

O 19 Quigeinsuflante, gemelaridad y dafio cerebral parasagital
CalvoMR, Lalaguna P, Alonso B, Bajo-Delgado A, Pefia-Segura ,
L6pez-PisonJ

Hospital Infantil Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. Los defectos prenatales intracraneal es de naturaleza
quistica pueden ser principalmente de tipo malformativo (quistes
aracnoideos) o disruptivo (porencefalia). Ambos suelen ser hallaz-
gos casuales en pacientes asintomaticos, y a no ser que aumenten
progresivamente de tamafo, adquiriendo caréacter insuflante, o den
clinica, la conducta es habitualmente expectante. Los defectos dis-
ruptivos son més frecuentes en los embarazos gemelares. Caso
clinico. Varon de mesy medio, fruto de embarazo gemelar bicorial,
con episodios de palidez, cianosis peribucal y movimientos bucales
guerespondieroninicialmente atratamiento con valproato. Explora-
cion fisicanormal, salvo aumento significativo del perimetro cefa-
lico. Se evidencié anemia marcada, y en la neuroimagen, lesion
quisticaintraparenquimatosa temporal izquierda, ademas de altera-
ciones de sefal lineales y simétricas en region parasagital enlaRM.
A lostres meses reaparecieron y se confirmé un aumento de tamafio
del quiste, por 1o que se colocd una derivacion cistoperitoneal .
Cedieron las crisis y se estabilizé el tamafio del quiste, sin reexpan-
sion total del tejido cerebral. Mas tarde ha precisado aumentos del
valproato por reaparecer las crisis. Discusion. Se plantea el diagnds-
tico diferencial entre quiste aracnoideo y porencefalia. Dado el
antecedente de gemelaridad, la anemia significativa al mes de vida
y laimagen sugestiva de dafio cerebral parasagital (patron de ence-
fal opatia hi poxicoisquémicadel recién nacido atérmino), pensamos
gue nuestro paciente sufrié un dafio cerebrovascular perinatal ante-
natal, que condiciond el desarrollo de un quiste porencefalico insu-
flante y un dafo cortical responsable de la epilepsia sintomaética.

O 20 Sindrome de Joubert: presentacion de 8 casos

Fernandez C, Garcia-Cazorla A, Cusi V, Péo P, Sans A, Campistol J
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. El sindrome de Joubert es una enfermedad poco
frecuente autosdmica recesiva cuyas caracteristicas clinicas son
hipotonia, hiperepnea episddica o apneas, movimientos oculares
anémalos y retraso mental. Los hallazgos en la neuroimagen mas
caracteristicos son: alargamiento y estrechamiento de la union pon-
tomesencefdlica, fosa interpeduncular profunda, engrosamiento de
los pedunculos cerebelosos superiores e hipoplasia o displasia del
vermis.Las tres primeras alteraciones son componentes del ‘signo
del molar’ Objetivo. Estudiar las caracteristicas clinicas, radiol 6gi-
cas y evolutivas asociadas al sindorme de Joubert. Casos clinicos
Revisamos 8 casos (7 nifiosy 1 nifia), en edad pediétrica, diagnosti-
cados de sindrome de Joubert en el primer afio de viday un caso lo
fue por ecografia prenatal. Todos |os pacientes presentaban hipoto-
nia en el periodo neonatal y retraso psicomotor posteriormente,
falleciendo después 3 en los dos primeros meses de vida. Otros
hallazgos clinicos: hiperepneaepisodica(5/8), confasesde apnea (4/
8), movimientos oculares anormales (5/8), dismorfiasfaciales (4/8),
alteraciones retinianas (2/8), discinesias bucolinguales (2/8), he-
miespasmo facial (2/8), Todos los pacientes tenian hipoplasia de
vermis cerebeloso,con el ‘signo del molar’ presente en seisdeellos.
Conclusiones El sindrome de Joubert es una enfermedad poco
frecuente, por el momento sin un marcador bioquimico o genético,
cuyo diagnostico se basaen criterios clinicosy radiol 6gicos. Propo-
nemos como criterios diagndsticos mayores: hipotonia, retraso psi-
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comotor y ‘signo del molar’. Anomalias asociadas: alteraciones del
ritmo respiratorio, movimientos oculares anormales, dismorfias fa-
ciales caracteristicas.

O 21 Hipertensién intracraneal... ¢idiopatica?
Camacho A, Villarejo A, Penas M, Juntas R, Smon de las Heras R,

Mateos-Beato F
Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Objetivos La hipertension intracraneal idiopatica (HI1) es una entidad
infrecuente en la infancia que puede afectar seriamente la capacidad
visual. Aunquesufisiopatol ogiano quedaaclarada, laHI| seasociaauna
lista creciente de medicamentos y condiciones médicas. Revisamos
nuestraexperienciaen los Ultimos 14 afios. Pacientesy métodos Estudio
retrospectivo delospacientesmenoresde 15 afiosdiagnosticadosde HI |
entrelosafios 1988y 2002. Todoscumplianloscriteriosde: aumento de
presion de LCR sin masa intracraneal ni dilatacion intraventricular,
citobioquimicade LCR normal, y exploracién neurol 6gicanormal con
la posibilidad de papiledemay pardisis del VI par. En 12 pacientes se
realizd TAC cranea y en 7 una RM. Resultados 14 pacientes de
predominio femenino (10) con edadescomprendidasentrelos5ylos14
afnos. Lacefaleafue el sintoma guia (14), seguido de vision doble (5),
mareo (1), pérdida visual (1) y rigidez cervical (1). En 13 nifios se
demostr6 papiledemay en 4 pardlisis del VI. Se encontré una causa
asociadaen 57,1% delos casos: tetraciclinas (3), obesidad (2), vitamina
A (1), lupus(1) y azitromicina(1). Todosfueron evaluadospor Oftalmo-
logiay laevolucion fue satisfactoriacon tratamiento médico, exceptoen
un caso que precisd derivacion lumboperitoneal. Conclusion. Todo
pacientecon hipertensionintracraneal hadetener unapruebadeimagen
y una evaluacion oftalmol égica seriada. El diagndstico de ‘idiopética’
no hadeobviar lablsquedade causasasociadas cuyo tratamiento puede
favorecer el prondstico de laenfermedad.

O 22 Hipertension endocraneal benigna en paciente
con TDAH tratado con homeopatia

Cardo E, De Azlia B, Martin C, Ribes C, Montero MR, Amengual E,
Castilla J, Hervas JA
Hospital Fundacién Son Llatzer. Palma de Mallorca.

Introduccién. Lahipertension endocraneal benignaopseudotumor cere-
bri (PTC) esunaenfermedad caracterizada por un aumento delaPIC de
etiologia poco clara. Lamayoriadelos casos de PTC se dan en pacientes
adultos, con predileccién por mujeres obesas en edad reproductiva. Caso
clinico. Varén de 4 afios que consulta a Oftalmologia por presentar
disminucion de la agudeza visual en un chequeo escolar rutinario. La
madre refiere problemas de comportamiento grave con hiperactividad,
impulsividady déficit deatencién, por el querecibetratamiento homeopé
tico desde hace més de un mes (litio, arsenicum, valeriana, complejos
vitaminicos, etc.). Ocasionalmente presentaba cefaleas intermitentes,
sensacion de hormigueo y parestesiaen piesy manos. En laexploracion
oftalmol 6gi ca se observa una disminucion de la agudeza visua de hasta
un 60%, con papiledema (elevacion de la papila de 8 mm). La funcién
pupilar es normal, asi como las movimientos ocularesy el cover test. La
exploracién neurol 6gicarevelaROT exaltadosy ligero temblor intencio-
nal. El TAC craneal fuenormal y lapuncionlumbar revel 6 LCR claro con
unaPl C superiora50 mmHg. Seexplicaranlosresultadosdelasdiferentes
exploraciones complementarias y €l tratamiento, asi como la evolucién
del caso. Conclusiones. El PTC en nifios es poco frecuente. Cuando
aparece, las caracteristicas suelen ser distintas a las que presenta la
poblacién adulta. En primer lugar no presenta una clara predileccion
segnsexo. Laclinicapuedeser levey manifestarse como empeoramiento
de alteraciones de conducta. Parecen existir evidencias mas claras de la
relacién causal de las infecciones o medicaciones con respecto a los
adultos. La extension del déficit neurolégico parece ser més intensa en
nifios que en adultos. Todos |os nifios con edema de papila deberian ser
tributariosde unaeval uaciony exploracion completas. Por otrolado, casi
un 40%, segin algunos estudios, de las familias con nifios con TDAH
recurren a terapias alternativas para tratamiento de su afeccion. Es
importante realizar labor de informacion sobre posibles efectos adversos
de estas terapias, entre ellos e PTC.
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O 23 Miastenia congénita. Sindrome de canales lentos

Bestué M, Saenz de Cabezon A, Capablo J, Olivan A, Martin J
Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Objetivos Lamiasteniacongénitaesunaentidadinfrecuentequeseinicia
en el nacimiento o lainfancia asociado a debilidad y cuadros respirato-
rios. Su presentacién como un sindrome de cinturas es inhabitual,
especiamente el sindrome de canales lentos, que suele presentarse con
una debilidad distal. Presentamos un caso clinico de un nifio con un
sindrome de canales lentos. Caso clinico. Nifio de 10 afios, bisabuelos
consanguineos. Deambulacion al afio. No procesos respiratorios agudos
durante la infancia. Inicia torpeza en la carrera con 5 afios y sufre un
empeoramiento alos 10 afios, especial mente parasubir escal eras. Explo-
racion fisica: fenotipo de cinturas, equilibrio muscular normal excepto
cuadriceps 5-/5 bilateral y Gowers positivo. No escoliosis ni trastorno
pupilar. Resultados Estudio analitico: curva de &cido lactico/amonio,
CPK, anticuerpos antirreceptor de acetilcolina y anticanales de calcio,
negativos. ENG: doble potencial. EMG-test de decremento: positivo.
ENG trasinyeccion deedrofonio: recuperaci on del segundo componente
del potencia, indicativo de sindrome de canales lentos. Estudio de
mutaciones pendiente (Clinica Mayo Dr. Engel). Conclusiones. El sin-
dromede canal eslentos se presenta con debilidad en losextensoresdelas
extremidades, no sehan descrito fenoti posdecinturas. El doblepotencial
del ENG sdlo se observa en esta entidad y en el déficit de acetilcolines-
terasa. Laestimulacion con edrofonioesuntestindicado por el Dr. Engel,
Gtil paradiferenciarlassin tener querealizar unabiopsiaintercostal y asi
poder iniciar un tratamiento con quinidinasin peligro (de eleccion para
esta entidad y contraindicado en el déficit de acetilcolinesterasa).

O 24 Miopatiay delecion 22911.2 (CATCH-22):

nueva asociacion sindromica

De Felipe M, Roldan S, Benavides R, Barrionevo JL, Pedrinaci S
Hospital Universitario Virgen de las Nieves. Granada.

Introduccion. La microdelecion 22q11.2 es causa de diversas entidades
clinicas englobadas bajo e acronimo CATCH-22 (defectos cardiacos,

anomalias faciales, hipoplasia timica, paladar hendido, hipocalcemia,
delecion 22g11). Casoclinico. Varén de 6 afios que con 3 afios se estudia
por crisis parcia compleja, retraso psicomotor y baja tolerancia a la
actividad fisica. Presenta fascies miopética con ptosis, blefarofimosis,

epicantus, labio superior fino en acento circunflejo. Hipotoniaglobal con
muscul atura de consistencia blanda. Fuerza proximal y distal disminuida.
RMP déhiles. Marchade ‘ganso’ y Gowers positivo. Enzimas musculares
muy elevadas con control es posteriores normal es. Cociente [&ctico/pirdvi-
co elevado. b-OH-butirato limite superior. Hipotiroidismo primario. RM:

minimaatrofiasubcortical con dilatacion de VL. EMG: afectacion miopa
ticagloba moderada, no compatiblecontrastorno deplacamotora. Test de
tensilon, negativo. Sesospechaenfermedad mitocondrial, siendonormal el

estudio de cadena respiratoria en musculo. Cariotipo normal. Genética
molecular CATCH-22, positiva. La evolucion es favorable aunque lenta.
Hipotiroidismo clinicamente controlado con tratamiento. Discusion. La
delecion 22g11.2 suele asociarse a anomalias cardiacas, hipoparatiroidis-

moy defectos pal atinos, aunque presentagran heterogeneidad clinica. No
se han descrito trastornos neuromusculares asociados. Trastornos del

lenguaje, aprendizaje, psiquidtricos y de conducta son las principales
alteraciones neurol égicas. Destacamos el caso presentado por laexcepcio-
nal asociacion de af ectaci Gn miopéti ca con alteraciones endocrinas, clini-
camente sugestiva de enfermedad mitocondrial y delecion CATCH-22.
Sugerimos la realizacion de este estudio molecular en cuadros clinicos
compatibles para intentar catal ogacion completa del sindrome o detectar
asociaciones con ateraciones del ADN mitocondrial.

O 25 Distrofia muscular congénita por déficit de colageno VI

Colomer J, Iturriaga C, Sabatelli P, Merlin L
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccién. Distintas mutaciones en diferentes componentes del col&
geno VI han sido recientemente asociadas a los fenotipos Ullrich y
Bethlem, ambosdentro del sindrome de distrofiamuscular congénita
y caracterizados por atrofiay debilidad generalizada, hiperlaxitud distal y
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contracturas articulares. Presentamos tres pacientes con dicho fenotipo
confirmados inmunohistoquimicamente. Casos clinicos Los pacientes,
dosnifiosy unanifia, son referidosen el texto como pacientes 1,2y 3. En
ninguno se objetivé consanguinidad entrelos padres. Lospacientes1y 2,
de edades respectivas 12y 10 afios, presentaron un cuadro similar y més
benigno que el paciente 3. Ambos presentaron hipotonia e hiperlaxitud
distal desdeel nacimiento. Sinembargo, caminaron antesdel 0s 18 meses.
La debilidad y atrofia fue generalizada, con selectiva afectacion de los
muscul os delas manos, piesy muscul aturatroncul ar. Ninguno desarrol 16
contracturas. Las CK fueron normales. Actualmente mantienen ladeam-
bulacion auténoma, pero el proceso tiende aser progresivo. Lossintomas
del paciente 3, de 19 afios, fueron similares al delosotros dos durantelos
primerosafiosdelavida, pero pronto desarroll6 contracturasprogresivas
que afectaban a extensores cervicales, codos, manos y pies, caderas,
rodillasy tobillos. En sillade ruedas desde los 12 afios. CK = N x 2. Los
estudios inmunochistoquimicos revelaron en todos un déficit parcial de
colageno V1. Conclusion. El diagnéstico de déficit de colageno VI se
sospechd por el fenotipo clinico y se confirmé mediante el andlisis
inmunohistoquimico. El cuadro clinico de los pacientes evidencia la
existencia de un amplio fenotipo en esta entidad.

O 26 Rigid spinepor déficit de selenoproteina 1
Aznar G, Colomer J, lturriaga C, Guicheney P, Richard P
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. El sindromerigidspinefuedescritoen 1975 por Dubowitz,
en paci entes que presentaban debilidad muscular, rigidez espinal y patrén
distréfico enlabiopsiamuscular. Recientemente se haincluido dentro de
la distrofia muscular congénita, asociado a mutaciones en €l gen de la
selenoproteina 1 (SENPL1). Algunos de ell os presentan multiminicoresen
la biopsia muscular. Casos clinicos Presentamos dos pacientes de dos
familias distintas, con fenotipo caracteristico, que han sido confirmados
genéticamente. Ambos inician la clinica practicamente ala misma edad,
con torpeza motora e insuficiencia respiratoria restrictiva que en €
segundo paciente obliga a ventilacién mecanica nocturna. No historia
evidente de hipotonia en el periodo neonatal salvo trastornos de la
alimentacionenel primer paciente. Leveretrasoenlaadquisiciondeitems
motores. Posteriormente, ambos han desarrollado sindrome rigid spine
con contracturas en codos y aquileos en el primer paciente y escoliosis
grave en el segundo. CK normales en ambos. Estudios genéticos: en
ambos pacientes se ha confirmado una mutacion en heterocigosis. Con-
clusiones. Lainclusién de estos pacientes dentro del sindromerigid spine
por déficit de SEPN1 viene avalada por el fenotipo clinico caracteristico
y la confirmacion genética. Hay que sospechar un déficit de SEPN1, en
pacientes con afectacion muscular leve asociada a un patron respiratorio
restrictivo, que es un signo precoz y muy caracteristico de este proceso.
Las contracturas y €l sindrome rigid spine aparecen mas tardiamente.

O 27 Distrofia muscular congénita 11 (DM C1I) por déficit
de Fukitin-related protein (FKRP)

Colomer J, Iturriaga C, Artuch R, Brockington M, Muntoni F
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

L os cambios postraslacionales que sufren las proteinas desempefian un
importante papel enlapatogénesisde multitud de procesosy, en particu-
lar, enlasdistrofias muscul ares congénitas (DM C). Laasociacion del gen
de lafukitina ala distrofia muscular de Fukuyamay el hecho de existir
déficit parcialesdemerosinay unaanormal glicosilacion del componente
a-distroglicano, permitié especular sobre un origen comin en otros
cuadros clinicos parecidos. Laidentificacion posterior de mutaciones en
el gen Fukitin-related protein (FKRP) confirmd la hipétesis, asociando
las mutaciones con dos fenotipos de DMC, la DMC1C y DMCII.
Presentamos dos pacientes con el fenotipo DMC1I confirmados ambos
genéticamente. Casos clinicos Las pacientes referidas como 1y 2, de
edades respectivas actuales 17 y 15 afios, pertenecen a familias distintas
depadresno consanguineos. El cuadro clinico, con debilidad de predomi-
nio de cinturas, se hace evidente alrededor de los 6 afios, progresando
répidamentey perdiendo el paciente 2ladeambul aciénauténomaalos11
afios. Lapaciente 1 actual mente mantiene |a deambul acion, aungque con
grandes limitaciones. Ambas presentaron hipertrofia de gemelos con
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macroglosiaen el paciente 1y cifras muy elevadas de CK. En ambas se
confirmaron mutaciones en heterocigosis en el gen FKRP. Conclusiones.
a) El cuadro clinico, junto a mutaciones en el gen FKRP, incluye alas
pacientesdentro delaformaDMCL1I; b) Dentro del sindrome de distrofia
decinturas se sospechara el déficit de FKRP en cuadros evolutivos graves
con hipertrofias musculares, macroglosiay cifras altas de CK.

O 28 Miotonia congénita recesiva de Becker. Es precisa

la correlacion clinico-genética para distinguirla de la forma
dominantede Thompsen

Pascual S, Molano J, Verdi A

Hospital Infantil La Paz. Madrid.

Objetivos Las miotonias congénitas son enfermedades causadas por
mutaciones, algunas dominantes, otras recesivas del gen CLCN1 del
muscul o esquel ético. L a sintomatol ogia de ambos cuadros, dominante y
recesivo, a veces se solapa. Presentamos la caracterizacién clinica y
genética de dos pacientes con MC de Becker y sus familiares. Casos
clinicos Dos casos esporadicos de dosfamilias no consanguineas, anbos
con miotonia no distréfica e hipertrofia muscular generalizada. Caso 1:
mujer, 35 afios, con inicio sintomético en la lactancia, curso estable y
buenarespuesta a acetazolamida. Tiene dos hijos sanos. Caso 2: varén de
6 afios con sintomas de comienzo a los 3 afios, miotonia generalizada,
incluido diafragma. Buena respuesta a mexiletina. Su padre, asintométi-
co, tiene breves descargas mioténicas el ectromiogréficas. Estudio gené-
tico: amplificacion (PCR) de los 23 exones del gen CLCN1 y secuencia-
cion (método de Sanger) del ADN de los fragmentos amplificados, con
andlisisen un secuenciador automético ABI 377. Enel caso 1 seidentifico
unamutaci 6nno descritahastaahoraqueprovocael cambiodeunresiduo
tirosina en la posicion 302 por un residuo histidina. Un hijo es portador
asintomético de esta mutacién (herencia recesiva). En el caso 2 se
identificaron mutacionesdel gen CLCN1 en ambosalelos, unayadescrita
(insercion de una citosina en 1262 provocando alteracion de la fase de
lectura), y la otra, mutacién Gli233Val. Conclusion. Son dos casos
recesivoscon cuadro clinicoy familiar intermedio Thomsen-Becker, que
ilustran el solapamiento de ambasenfermedadesy lanecesidad derealizar
la correlacion clinico-genética familiar para precisar el diagnéstico.

O 29 Hallazgos clinicos, neur ofisiol 6gicos, patolégicos y
genéticos en un paciente con neuropatia hipomielinizante
congénita

Colomer J, Iturriaga C, King R, Chandler D, Baas F

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

L as neuropatias congénitas hipomielinizantes (NHC) se incluyen dentro
del sindrome de Dejerine-Sottas. Estan causadas por mutaciones en
diferentes genes que conducen a la alteracion de la mielina en estadios
precoces del desarrollo. Describimos |os hallazgos mas relevantes de un
caso clinico, resaltando la correlacion existente entre la patologia, estu-
dios electrofisiol 6gicos e interpretacion fisiopatol 6gicadel proceso. Los
estudios genéti cos evidenciaron laexistenciade unamutacion de novoen
el gen PMP 22. Casoclinico. Nifiovaron de4 afiosdeedad, depadressanos
y no consanguineos. Existia hipotonia presentando un retraso en la
adquisicion de los items del desarrollo motor. A los 3 afios presentaba
hipotonia y debilidad generalizada (4/5) y arreflexia osteotendinosa.

M antenia una sedestaci 6n estable, pero precisaba apoyo paralabipedes-

tacion. No seevidenciaron signoscerebel osos. L os estudiosneuroel ectro-
miograficos confirmaron inexitabilidad de todos los troncos nerviosos y
leve pérdida de unidades motoras sin actividad espontanea en reposo. La
biopsiadenervio sural confirmé unaacusada pérdidadefibrasmieliniza-
das, las restantes presentaban escasa mielina, incompactay con escasos
bulbos de cebolla derivados de la lamina basal. Los estudios genéticos
confirmaron unasecuenciavariante en heterocigosis (T53G) enel exdn 1

del gen PMP22. Conclusiones. a) Las polineuropatias constituyen una
causararade hipotoniacongénitay debenincluirsedentrodel diagnéstico
diferencial del sindromedel nifio hipoténico; b) Los estudios neurofisio-
|6gi cos en nuestro caso mostraron una buena correlacién con | os patol 6-
gicosy son fundamental es para la orientacion del screening genético.
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O 30 Enfermedad de Lafora: perfil neuropsicolégico

en dos observaciones de inicio precoz

ColoméR, SansA, Boix C, Lopez-Sala A, Sanguinetti A, Sanmarti FX,
Mas-Salguero MJ, Campistol J

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Laenfermedad deLafora(EL) esunaformade epilepsia
miocl6nicaprogresivaque se heredacon caracter autosdémico recesivo.
Laclinicaseiniciaentrelos 6y 18 afios de edad con crisis epilépticas
y posterior deterioro cognitivo y aparicion de mioclonias. Por biopsia
depiel pueden observarse cuerposdeinclusi6n PA Spositivoso cuerpos
de Lafora en las glandulas sudoriparas. En el 80% de los casos se
encuentra una mutacion en el gen EMP2A en el cromosoma 6q24. El
patron de afectacion neuropsicolégico en la EL ha sido escasamente
estudiado. Objetivo. Estudiar el tipo de afectacion cognitiva en dos
observaciones clinicas de EL. Casos clinicos. Caso 1: paciente de sexo
masculino queiniciaalos 6 afios crisis epil épticasy posterior deterioro
cognitivo y mioclonias. Biopsia de piel con presencia de cuerpos de
Lafora. Estudio neuropsicol 6gico evolutivo compatible con demencia
detipo subcortical. Caso 2: paciente de sexo femenino con dificultades
de aprendizaje escolar progresivas apartir delos 5 afios de edad. A los
10afiosiniciacrisisepilépticasy posteriormentemiocloniasy deterioro
cognitivo. DiagnosticodeEL alos12 afiosde edad por biopsiacutanea.
Estudio neuropsicol 6gico evolutivo compatible con demenciade tipo
subcortical. Conclusiones. L as dos observaciones corresponden afor-
mas de inicio precoz de EL. La afectacién cognitiva se produce ya en
fases iniciales con un patrén de demencia subcortical. El acimulo de
cuerpos de Lafora preferentemente en ganglios basales, tdlamo, na-
cleos del cerebelo e hipocampo puede explicar este tipo de demencia.
Se destacalaimportanciadel estudio neuropsicol 6gico en encefal opa-
tias evolutivas en la edad pediéatrica.

O 31 Compuestos organocloradosy desarrollo
neuroconductual delos nifios

Cardo E, Ribas-Fit6 N, Eulalia de Muga M, Sala M, Mazén C, Sunyer J
Hospital Fundacién Son Llatzer. Palma de Mallorca.

Objetivo. Estudiar la asociacion entre la exposicion de |os compuestos
organoclorados durante la gestacion y através de lalactancia materna
en el desarrollo neuroconductual de los nifios dela comarcade Flix en
el primer afio de vida. SUJETOS Y METODOS. Se establecié una
cohorte de 92 pares de madre e hijo que fueron reclutados durante el

periodo 1997-1999 en cinco pueblosvecinos aunafactoriael ectroqui-

mica(suponeel 84% delapoblacionreclutable). Diez parejasdemadre-

nifio no cumplieron el seguimiento al afio de edad. Los niveles de
compuestosorganocl oradosen suero de cordén semidieron concroma-

tografia de gases acoplada a deteccion de captura de electrones. El

desarrollo mental y psicomotor se evalué con las escalas Bayley de
desarrollo infantil y las escalas Griffiths de desarrollo mental. Resulta-

dos Losnivelesde p,p’ DDE en suero de cordén se asociaron negativa-

mente con el indice de desarrollo mental y el indice de desarrollo

psicomotor de las escalas Bayley. Cada vez que se doblaba la dosis de
p,p’ DDE habia un decremento en las escalas mental y motora de 4,01
(DE =1,37) y 3,5 (DE = 1,4) puntos, respectivamente. La exposicion
prenatal aHCB notuvo ningun efecto en el desarrollo neurol 6gicodelos
nifios. La lactancia materna prolongada (més de 4 meses) se asocio a
mejores puntuaciones en ambas escalas (mental y motora). Los nifios
que recibieron lactanciamaternaacorto plazo y que tenian niveles mas
altosde p,p’ DDE se asociaron con | as puntuaci ones mas bajas en ambas
escalas. Conclusiones. A pesar de que esta poblacion esta altamente
expuesta al HCB, sblo la exposicion prenatal a p,p’DDE y a PCB se
asociacon un retraso en el desarrollo mental y psicomotor del nifio alos
13 mesesde edad. L alactanciamaternaprol ongada se asociaaun mejor
desarrollo neurolégico del nifio, contrarrestando en cierta medida el

impacto negativo de la exposicion a los organoclorados ingeridos a
través de la leche.
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O 32 Rendimiento escolar en pacientes fenilcetonuricos

Gassi6 R, Campistol J, Fusté E, Vilaseca MA, Lambruschini M, Sans A
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Objetivo. Revision del rendimiento escolar de 26 pacientes con
fenilcetonuria clasica (PKU). Pacientes y metodos Comparamos 26
pacientes con PKU, con inicio de tratamiento dietético en periodo
neonatal, y dieta continua, con grupo control (GC) de 21 sujetos
sanos. Grupo PKU: 12 pacientes de sexo femenino y 14 masculino,
edad medial2,33 afios(7,16-19,33). GC: 10 sujetosde sexo femenino
y 11 masculino, edad media 11,76 afios (6,66-18,91). Evaluamos
funciones cognitivasy elaboramos un cuestionario sobre rendimiento
escolar. Resultados. Grupo PKU: 50% con dificultades de aprendiza-
je (38,5% refuerzo escolar, 11,5% repitiendo curso), fracaso escolar
2/6 (33%). De los 3 mayores de 18 afios, ninguno cursa estudios
universitarios. GC: 24% con dificultades de aprendizaje (19% refuer-
z0 escolar, 5% repitiendo curso), ninguno fracaso escolar. Los 2
mayores de 18 afios, uno cursaestudios universitariosy otro bachille-
rato. Mediadel rendimiento cognitivo global: grupo PKU 101,61 (81-
117) y GC 111,95 (98-125). Funciones cognitivas mas alteradas:
motoras en el 50% del grupo PKU, problemas de atencion en el 42%
del grupo PKU y 19% en el GCy gjecutivasen el 38% del grupo PKU
y €l 4,7% del GC. Conclusiones. a) L os pacientes con PKU muestran
mas dificultades de aprendizaje que el GC; b) Los estudios de
funcionescognitivasmuestran nivel intelectual 10 puntosméasbajoen
el grupo PKU, asi como mayor incidencia de alteraciones en funcio-
nes motorasy ejecutivas y de atencién en los pacientes con PKU; c)
Pensamos que estas alteraciones probablemente, sean la causa de las
dificultades escolares de los pacientes con PKU.

O 33 Caracteristicas cognitivas de los nifios con inteligencia limite
Rigau E, Garcia-Nonell K, Ramirez A, Escofet E, Brun C, Artigas J
Hospital de Sabadell. Corporacién Sanitaria Parc Tauli. Sabadell.

Introduccion. El termino ‘inteligencialimite’ (IL) oborderlineapare-
ce pobremente definidaen el DSM 1V en el apartado ‘ Otras condicio-
nesque pueden ser foco deatencioén clinica’; por lotanto, en si mismo,
no es un diagndstico, sino que Unicamente hace referencia a una
caracteristica cuantitativa de la inteligencia. Se considera IL la que
abarcaun cociente intelectual (Cl) entre 71-85. Aunque hay diversos
modelos explicativos de la inteligencia, la teorias mas recientes
proponen un model o mixto basado en un factor gy lainfluenciadelas
funciones gjecutivas: arquitectura cognitiva minima (ACM). Objeti-
vos Valorar retrospectivamente si existen perfiles cognitivos caracte-
risticos entre los nifios con IL, que sean coherentes con la teoria de
ACM. Pacientes y métodos Se revisaron las historias clinicas y
diagnosticos de 22 pacientes con IL (6 nifiasy 16 nifios), de edades
comprendidas entre 6 y 14 afios, todos ellos valorados mediante la
escalade WISC-R 0 K-ABC de Kaufman. De acuerdo con el diagnés-
tico se consideraron dos grupos: IL relacionado con un retraso global
(ILG) elL relacionado con trastornos especificos—TDAH y trastornos
del aprendizaje- (ILE). Se planteo la hipotesis de que el grupo ILG
estariamasvinculado al factor gy, por tanto, tenderiaatener un perfil
mas homogéneo en | os subtests, en tanto que el grupo ILG estariaméas
relacionado con alteraciones en funciones ejecutivas. Resultados De
acuerdo conlosdiagnosticos, 3 pacientesseconsideraron LGy los13
restantes |ILE. Los 3 del grupo ILG mostraron unadiferenciaentre Cl
verbal y Cl manipulativo, o entre procesamiento secuencial y proce-
samiento simultaneo, inferior a10 puntos. Enel grupoILE, 6 pacientes
mostraron diferencias inferiores a 10, y 7, diferencias superiores o
igualesa10. Lacomparacién delasmedias delasdiferenciasentrelos
dos grupos se mostré significativa. Conclusiones. El modelo de
inteligencia basado en factor g y la influencia de las funciones
gjecutivas, como moduladoras del perfil cognitivo, permite entender
lostipos borderline observados. Segun este modelo, si no es atendido
precozmente de los trastornos del aprendizaje, un nifio con inteligen-
cianormal puede evolucionar aunainteligencialimite. Posiblemente,
la causa mas frecuente de inteligencia limite esté vinculada a los
trastornos del aprendizaje.
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O 34 Enuresisdel suefio: equipo interdisciplinar y educacion
desde enfermeria

Iribarren N, Navarro ME, Soutullo C, Azcona C

Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Introduccion. Enuresis de suefio monosintomética es la emision invo-
luntariade orinadurante el suefio, en nifios de edad escolar sin patologia
organica, descartada por exploracion fisica y estudios bésicos. La
prevalencia de este trastorno es del 9% en nifios de 5 afios. En el

departamento de Pediatria de la Clinica Universitaria de Navarra, este
trastorno estratado por un equipo interdisciplinar: neuropediatra, endo-
crino, urélogo, enfermeray psiquiatrainfantil, por su carécter multifac-
torial. En nuestra experiencia, los factores madurativos son la etiologia
mas frecuente (60% de casos). Mediante educacion para la salud se
programan desde laprimeraconsultade enfermeriapautasde modifica-
cion de conducta. Objetivos Determinar si la aplicacion del protocolo
deenfermeriamodificalas conductasdel nifioy sufamilia, y reconocer
factores concomitantes no diagnosticados en la primera evaluacion.
Pacientes y métodos Se estudian 44 nifios (38 varones y 6 nifias)

mayoresde 7 afios. Se valoran |os antecedentes personalesy familiares,

relaciones socialesy dindmicafamiliar, ingestadeliquidos, eliminacion
urinaria, suefio y rendimiento escolar. Resultados 98% de los nifios
mejoraron (aumento de noches secas tras cuatro semanas de tratamien-
to), 70% curaron, 30% no curaron tras 6 meses de segui miento. Conclu-
siones. Consideramos|osresultados equi parablesalos de otros estudios.

El seguimiento cada 15 dias de estos nifios permiti6 detectar, del 30%
de pacientes no curados en 6 meses de tratamiento, a 3 nifios (23%) que
fueron derivados a psiquiatriainfantil y auno (7,6%) a urologia. Este
dato ratificalanecesidad del tratamiento interdisciplinar de estos nifios.

O 35 Perfil neuropsicolégico de los trastornos del aprendizaje
no verbal

Artigas J, Rigau E, Garcia-Nonell K, Ramirez A
Hospital de Sabadell. Corporacion Sanitaria Parc Tauli. Sabadell.

Introduccion. Los trastornos del aprendizaje no verba (TANV), tam-
bién denominados trastornos del aprendizaje del hemisferio derecho
(HD), parecen ser el resultado de una disfuncion en |as conexiones del
HD, importantes para laintegracion intermodal. Se caracterizan por la
concomitancia de dificultades en habilidades sociales, dificultades
escolares, baja habilidad visuoespacial y torpeza motora. Objetivo.
Evaluar el perfil neuropsicol 6gico en un grupo de pacientescon TANV.
Pacientesy métodos Se estudiaron 10 pacientes de edades comprendi-
das entre los 9 y 13 afios, evaluando mediante una extensa bateria de
pruebas neuropsicol égicas el rendimiento cognitivo global, las habili-
dades visuoespaciales, la memoria visual y auditiva, y las funciones
gjecutivas. Resultados La escala WISC-R mostré una discrepancia
entre el Cl verbal y el Cl manipulativo a favor del primero. Las
puntuaciones en memoria verbal se situaron dentro de la normalidad.
Por el contrario, se obtuvieron resultados pobres en memoria visual,
habilidades visuoespaciales y funciones frontales (flexibilidad cogniti-
vay planificacién). Conclusiones. El TANV esun problemaal quesele
haprestado pocaatencion, quizasdebido alacreenciatradicional deque
el hemisferio derecho era el hemisferio ‘no dominante’ y que sus
|esiones no presentaban un efecto tan devastador como el del HD. Este
estudio muestra la evidencia de esta entidad, la importancia de la
disfuncion del HD y su relacion con el sindrome de Asperger.

O 36 Perfil cognitivo del sindrome alcohdlico fetal/
efectos fetales del alcohol

Artigas J, Rigau E, Garcia-Nonell K, Ramirez A

Hospital de Sabadell. Corporacion Sanitaria Parc Tauli. Sabadell.

Introduccion. El sindrome alcohdlico fetal (SAF) reline sintomas
dismoérficos, retraso del crecimiento y afectacion cognitiva. En 1980
se ampli6 el espectro clinico, parareferirse a todo tipo de trastornos
relacionados con el consumo de alcohol en la gestante. Se propuso el
término ‘efectos fetales del alcohol’ (EFA) para englobar a aquellos
individuosqueno cumplentodosloscriteriosdel SAF pero que poseen
algunas caracteristicas que se consideran vinculadas a consumo

171



XXIX REUNIONANUAL DELA SENP

materno de alcohol durante la gestacién. Objetivo. Describir desde el
punto de vista neuropsicoldgico las manifestaciones del SAF/EFA.
Pacientes y métodos En cuatro pacientes con antecedentes claros de
consumo deal cohol durantelagestaci6n, medianteunaextensabateria
neuropsicol dgica, sevaloraron el cociente deinteligencia, las funcio-
nes atencionales (atencién manteniday de inhibicion), las funciones
mnésicas (memoriadetrabajo, verbal y visual), las &reas del lenguaje,
las funciones frontal es g ecutivas (razonamiento abstracto, fluencias,
velocidad de procesamiento de informacion) y las habilidades visuo-
constructivas. Resultados. Se hallé en todos los pacientes retraso
mental, déficit atencionales tanto en el mantenimiento de la atencion
como en la capacidad de inhibicion, y aprendizaje lento. Por el
contrario, presentaban buenas capacidades deretenciony unlenguaje
espontaneo relativamente preservado, pero con dificultades pragmé-
ticas y déficit en el lenguaje nominativo. En las funciones gjecutivas
mostraron dificultades en el razonamiento abstracto y planificacion.
Conclusion. Engeneral, losindividuos con FAS/EFA tienen dificulta-
des en |as capacidades de aprendizaje verbal (no necesariamente en el
recuerdo) y de la atencion (tanto mantenida como focalizada con
distractores), problemas escolares (especialmente en relacion a las
matematicas) y en las funciones gjecutivas (flexibilidad cognitiva,
enlentecimiento, planificacion y perseveracion).

O 37 ¢Edtan correctamente tratados los pacientes
con sindrome X frégil?

Artigas J, Ferrando-Lucas MT, Brun C, Torras M
Hospital de Sabadell. Corporacion Sanitaria Parc Tauli. Sabadell.

Introduccion. Puesto que no existe un tratamiento etiologico para el

sindrome X frégil (SXF) se recomiendan diversos farmacos orientados a

los sintomas del SXF. Tanto la respuesta como la tolerancia a dichos
farmacos varia mucho entre los pacientes. Tampoco existe un consenso

sobre qué farmacos son |os mas eficaces. Objetivos Se pretende obtener

informacion sobre uso, respuesta y tolerancia a distintos farmacos en

pacientes con SXF, segin la apreciacion de la familia. Pacientes y
métodos Seremitio un cuestionario atravésde | as asoci aciones espariol as
y latinoamericanasde SXF, con el fin de obtener informaci 6n sobreel uso

de diversos farmacos utilizados en el SXF. Respondieron las familias de
110 pacientes. Resultados L os sintomas que motivaron tratamiento con

mayor frecuenciafueron por este orden: problemas de atencion, timidez,

ansiedad social, estereotipias, problemas de conducta, caracter obsesivo,

hiperactividad, problemas del suefio y convulsiones. Los farmacos mas
utilizados fueron: metilfenidato 76%, levadura de cerveza 49%, é&cido

folico 35%, inhibidores de recaptaci 6n de serotonina (IRS) 23%, antiepi-

| épticos 20%, clonidina 19%, risperidona 11%, melatonina 11%, otros
anti psi céticos 8% y benzodiacepinas 3%. L os farmacos mejor valorados
fueron: risperidona, melatoninae IRS. Obtuvieron un bajo porcentaje de
respuesta positivalalevadurade cervezay el acido félico. Conclusiones.

En general, la prescripcion de farmacos en el SXF es correcta puesto que
los mas utilizados son eficaces sobre los sintomas tipicos; sin embargo,

sorprende el relativamente bajo uso de risperidona, melatonina e IRS
teniendo en cuenta la alta eficacia percibida sobre estos farmacos.

O 38 Trastorno por hiperactividad y déficit de atencion.
Prevalencia en la poblacion escolar en la isla de Mallorca.
Presentacion de resultados preliminares

Cardo E, Servera M, Llobera J

Hospital Fundacion Son Llatzer. Palma de Mallorca.

Introduccion. Lahiperactividad esuntrastorno comindelainfancia, de
base genética, en el que se hallanimplicados diversosfactores neuropsi-
col 6gicos que provocan en el nifio alteraciones atencional es, impulsivi-
dad y sobreactividad motora. En los paises anglosajosajones, la preva-
lencia es del 5%, pero existen pocos estudios en nuestro pais. Objetivo.
Obtener laprevalenciadelos distintos subtipos del trastorno por déficit
de atencién con hiperactividad (TDAH) en lapoblacion escolar entre 6
y 10 afios de laislade Mallorca, asi como la correlacién y sensibilidad
de las escalas entre maestros y padres. Sujetos y métodos Estudio
aleatorizado estratificado, con control devariablesseglin escuela(publi-
ca, privada) y situaci 6n demografica(urbana, rural, turistica). Serealiza
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un protocolo de evaluacién neuropsicoldgico que incluye escalas de
evaluacion para padresy maestros, eval uacion del desarrollo cognitivo
general del nifio, evaluacion delaatenciony laimpulsividad atravésde
pruebas por ordenador (versiones propias) y eval uacion neuropediatri-
ca. Resultados Un total de 502 nifios de los 1.200 previstos fueron
analizados. La prevalencia del TDAH variaba segin la valoracién
paterna(14,74%) o delos maestros(8,37%). Tomando comoreferencia
laprevalenciadel 8% encontramos un predominio del subtipo inatento

con un 54%, un 31% combinado y un 15% del tipo hiperactivo/
impulsivo. Encontramosun predominio en el sexo femenino sobretodo
en el subtipo atencional. Conclusiones. En nuestra serie, los maestros
detectandeunaformamésfidedignael TDAH conrespectoalospadres.

Al contrario de lo que encuentran otros autores, hallamos una mayor
predominancia del subtipo atencional frente al hiperactivo y mayor
incidencia del sexo femenino. Consideramos que el TDAH esta infra-
diagnosticado en las nifias, puesto que presentan menos comportamien-
tos perturbadores, que son los que interfieren lavidaescolar y familiar
y més preocupan amaestrosy padres. L os cuestionarios para maestros
parecen ser un buen método de screening y deteccion precoz.

O 39 Estatusférrico en los pacientes con TDAH
y ausencia de anemia

Carratala F, Moya M, Casero J
Hospital Universitario de San Juan. Alicante.

Las alteraciones en los receptores dopaminérgicos en las membranas
postsinépticas se han relacionado con laetiologiadel TDAH. Enagunas
areas cerebrales, lafuncion de dichos receptores depende de la existen-
ciade cofactores como el Fetisular. El déficit de Fe se encuentraen la
base de desequilibrios psiquiatricos, asi como de disfunciones en
determinadas capacidades cognitivas como el calculo matemético.
Objectivos Determinacion del estatus férrico delos pacientesremitidos
anuestra unidad presentando fracaso escolar y TDAH en comparacién
conlosdeun grupo de pacientes af ectos de cefal ea. Pacientesy métodos
En 42 pacientes afectosde TDAH seestudiael nivel deHb, Fe, ferritina,
transferrinay saturacién detransferrina, y secomparaconlosnivelesde
un grupo de 28 pacientes con cefaleatensional (comparacion de medias
atravésde un test no paramétrico de Mann-Whitney). Resultados Enla
poblacion general y enlacomparacion realizadapor sexosno sedetectd
la presencia de diferencias significativas en la comparacion del Fe, Hb
y transferrina. La saturacion de transferrina se situd significativamente
por encimaen el grupode TDAH (U = 101; p=0,04), estadiferenciase
mantuvo de forma mas marcada entre los varones (U = 32; p = 0,016),
y tambi én cuando seval oré aisladamenteel grupo deedad comprendido
entrelos 10 a18 afios (U = 15; p = 0,046). Conclusiones. Losnivelesde
transferrina aparecen de forma significativa mas altos entre aquellos
pacientes referidos por TDAH que en aquellos referidos por cefalea
tensional, en ausencia de anemia en ambos grupos.

O 40 Repercusion de las variables edad, inteligencia,

sexo y cultura en un test de escucha dicética para nifios
Yglesias-Pereira A, Narbona J

Paliclinica Pontevedra-Salud y Clinica Universitaria de Navarra.
Pamplona.

Introducci6n. Diversascondicionesdel ossuj etos han sido mencionadas
como factores influyentes en los resultados obtenidos con el test de
escucha dicética (TED), empleado para determinar la lateralizacién
auditivo-perceptiva hemisférica cerebral. Objetivo. Comprobar si los
indices de lateralidad auditiva son dependientes de las variables edad,

inteligencia, sexo o nivel cultural familiar en una muestra de nifios
normal es hispanoparlantes. Sujetosy métodos. Unamuestraequilibrada
de 20 nifios y 20 nifias, entre 3,5y 7,5 afios, fue distribuida en cuatro
tramos de edad de un afio y clasificado cada grupo —segun fuesen los
estudios de sus padres: basi cos, mediosy superiores—en tres subgrupos.

El cociente intelectual se determind mediante test de Leiter. Las series
dicéticas del TED estaban constituidas por palabras, nimerosy silabas.

Cada serie laformaban 20 pares de estimul os, disponiéndose en bandas
de 1, 2 0 3 elementos por tren de estimul os paralos nimeros y silabas.

Resultados A losindicesdelateralidad (1L) obtenidoscon lasrespuestas
(IL=100[(D-1)/(D+l)] + 100) seaplicoandlisisdevarianzaparalaedad
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y factor cultural familiar. Las respuestas de nifios y nifias fueron
sometidas atest de comparacion de medias. Lavariableinteligencia(Cl
medio: 116, intervalo: 96-140) se analiz6 mediante regresion. No se
objetivaron diferencias significativas en las magnitudes de los IL
debidas a cualquiera de dichas variables. Conclusion. Las variables
sexo, edad, inteligenciay cultura, de nifios normales hispanoparlantes
entre 3,5y 7,5 afios, no influyen en los resultados del TED.

O 41 Explicacion neur opatogenética de un fenctipo conductual:
un estudio exploratorio basado en €l uso de RMf de SNC
Pérez-Alvarez F, Timoneda-Gallart C

Hospital ICSJ. Trueta. Girona.

Introduccion. Esté descrito en diversas enfermedades un determinado
fenotipo conductual caracterizado por unos comportamientos caracte-
risticos que denotan una actitud de defensa. Este fenotipo, aunque con
altaexpresividad en determinadas enfermedades, no es especifico, sino
gue constituye un patron conductual que, en algin grado de expresivi-
dad, puede manifestarse en cualquier ser humano si se dan las circuns-
tancias adecuadas porque los circuitos procesadores del miedo son
consustancialesalanaturalezadel ser vivo. Se disefié un estudio apartir
de los conocimientos actuales del funcionamiento de las vias de proce-
samiento de la sensibilidad codificada como peligro sobre la hiptesis
dequeloscomportamientosaqueal udimosocurren conlaactivacionde
los circuitos procesadores de la sensibilidad de peligro. Sujetos y
métodos. A 10 personas sanas, mitad hombresy mitad mujeres, entre 14
y 18 afios, se proyecto la préacticade RMf de SNC durante laresolucion
deunatareade resolucién de dilemas queimplican el procesamiento de
lasensibilidad de peligro. Por cadadilemaproblemahabiaderesolverse
un dilema control que no implica procesamiento de la sensibilidad de
peligro. Resultados Aportamos |os resultados preliminares. Laresolu-
ciondelosdilemasproblema, pero no delosdilemascontrol, demuestra
actividad en RMf deloscircuitosdel peligro. Conclusiones. El patronde
neuroi magen funcional comprobado enhumanosestadeacuerdo conel
conocimiento adquirido, mediante investigacién animal, de lafuncion
delasviasdel procesamiento delasensibilidad de peligro, o que aporta
una explicacion neuropatogenética.

042-053: VARIASY NEUROMETABOLICAS
AULA 3C. VIERNES 13, HORA: 16:00-18:00
MODERADORES: DRA. P. SMEYERS DURA Y DRA. M.E. YOLDI PETRI

O 42 Situacion de la neurologia pediatrica en la Comunidad
Auténoma de Madrid: variabilidad en la distribucién de los
r ecur sos

Martinez-Menéndez B, Martinez-Sarries F, Morlan L, Pinel A
Hospital Universitario de Getafe. Getafe.

Objetivo. Analizar los recursos dedicados a la neurol ogia pediatrica en
las distintas &reas sanitarias de la Comunidad auténoma de Madrid

(CAM). Introduccion. La neurologia pediatrica esté a caballo entre la
neurologia y la pediatria, sin acreditacion oficial, con lo que conocer
coémo se reparten los recursos es dificil. Las recomendaciones actuales
son dedosneurdlogosinfantiles(N1)/100.000 hab. Laasistenciapiblica
en la CAM se distribuye en 11 éareas de salud no intercomunicadas.

Materiales y métodos En mayo de 2002 se realiz6 una encuesta a los
neurologos infantiles de la CAM. Resultados En la sanidad publicade
laCAM hay 28 NI, 20 atiempo completoy 8atiempo parcial. Hay 1 jefe
deservicio, 7 jefes de seccion y 20 facultativos especialistas de area.15
son propietarios, 11 interinos y 2 tienen otro tipo de contrato. 4 son
neurdlogos, 11 son pediatras y 13 poseen ambas titulaciones. En las
distintas areas hay entre 1 NI atiempo parcial y 7 NI atiempo completo

gue dan ratios desde.0,07 hasta 1 N1/100.000 hab. (1/12.000 hasta 1/
220.000 nifios). Lasituacion delas éreas periféricas es claramente peor.

Conclusiones. Latasade NI/100.000 hab. esinferior alarecomendada
en todas las areas. Existe unagran variabilidad en la distribucion delos
recursos que no se gjusta a criterios demogréficos. Lainterinidad y la
dedicacion a tiempo parcial son la norma en las éreas periféricas. La
ausenciade acreditacion oficial influye negativamente en estasituacion
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O 43 Vision de un neuropediatra como pediatra de Urgencias

Morant A
Hospital 9 de Octubre. Valencia.

Objetivo. Comunicar mi nueva visién como pediatra de Urgencias de la
patol ogia neuropediatrica observada en nifios visitados en Urgencias por
motivos no neuroldgicos. Metodologia. La actividad y la presion de
Urgencias deja poco tiempo para dedicar alaatencién completadel nifio
enfermo, correspondiente a su pediatra. Debido a ser neuropediatra, no
puedo evitar interesarme neurol 6gicamente en todos | os nifios de forma
independiente de la urgencia. Observo el fenotipo. En los lactantes, su
desarrollo psicomotor. Enlos méas mayores, principamente el lenguajey
lainteraccion social. Y en el resto, laconductay los problemas neuropsi-
coldgicos. Ante cualquier hallazgo realizo una exploracion neurol égica
completa. Resultados Informoalafamiliadel problemaurgentey luego
comento mi sospecha. Existen tres tipos de reacciones: generalmente la
familia no es consciente del problema y piensa que no tiene mucha
importancia, ya que su pediatra no los ha informado de nada. En otros
casos lafamiliasospechaalgoy hapedido ayudaasupediatra, queno ha
dado ninguna importancia y ha aconsejado esperar. Y solo en escasas
ocasiones |os nifios ya son visitados por unneuropediatra. Conclusiones.
Para detectar la patologia neuropediétrica en los nifios hace falta una
formacion en Neuropediatria y una sensibilidad especial para estos
problemas, hecho queno esfrecuenteencontrar enlospediatrasgenerales.
Esmision delos neuropediatras laformacion de los pediatras en Neuro-
pediatria con el fin de realizar un diagnéstico precoz y mejorar €l
prondstico de todos los nifios.

O 44 Actividad asistencial dela neurologia pediatrica en

un hospital de nivel I11. Estudio compar ativo con la neurologia
de adultosy la pediatria no neurolégica

Martinez-Menéndez B, Martinez-Sarries F, Morlan L, Balseiro J,
Pinel A, Sdez E

Hospital Universitario de Getafe. Getafe.

Objetivo. Analizar la actividad asistencial de la neurologia pediétrica
(NP) comparandolacon laneurologiade adultos (NA) y con lapediatria
no neuroldgica (PNN). Introduccion. La NP queda ‘oculta’ entre la
pediatria o la neurologia en casi todos los centros, 1o que dificulta el

correcto reparto de recursos. Pacientesy métodos Registro de laactivi-
dad asistencial de NP durante el afio 2002. Losdatosde NA y de PNN se
obtuvieron del Servicio de Informética del Hospital. Resultados Se
realizaron 1.300 consultas de NP (a 964 nifios), 428 nuevas y 872
sucesivas, que suponen el 16,2% de |as pediatricas (30% nuevas, 13,3%
sucesivas) y el 10,3% de las consultas neuroldgicas (12,4% nuevas,

10,2% sucesivas). L os porcentajes por 1.000 nifios son: consultasde NP,

32,6; nuevasde NP, 10,7; sucesivasde NP, 21,9; consultasde PNN, 168;
nuevasde PNN, 26,4; y sucesivasde PNN, 142; y por 1.000 adultos son:
consultas de NA, 44,2; nuevas de NA, 12,5; sucesivas de NA, 31,7.
Fueron atendidos 94 nifios hospitalizados, un 3,3% del total deingresos
pediéatricosy un9,2% delaatencion neurol dgicatotal en hospitalizacion.
Losporcentajespor 1.000 nifiosson: NP, 2,36,y PNN, 71,8; y por 1.000
adultos: NA, 3,9. Hubo 37 nifios (99 visitas, 2,48 por 1.000 nifios) y 130
adultos (388 visitas, 1,61 por 1.000 adultos) en tratamiento con toxina
botulinica. Conclusiones. Laactividad asistencial delaNP esfundamen-
talmente ambulatoria, suponiendo un alto porcentaje de las consultas
pediétricasy con porcentajespor 1.000 nifios préximosalos porcentajes
por 1.000 adultos de laNA.

O 45 Neuropediatria e inmigracion
Casas C, Rodriguez-Costa T, Hernandez-Martinez M, Escudero N,

Belmonte F, Puche A, Domingo MR
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia.

Introduccién. El flujoinmigratorio en Espafiahacondicionado variacio-
nes sociol 6gicas, reflejadas tanto en el &rea sociosanitaria con incremen-
tosdel indicede natalidad y delademandade asi stenciamédica, como en
el aumento poblacional espafiol, como consta en la informacién del
Ingtituto Nacional de Estadistica (INE). Asi, sumando la inmigracion
documentadalegal menteconladenominada‘ sin papeles’, lainmigracion
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representael 3,8% del censo espariol. El fruto detodo ello esun aumento
de la presion asistencial sin que se acomparie de incrementos en los
recursos personales ni materiales que la Administracién deberia propor-
cionar. Objetivos Valorar laasistencia prestadaen el Servicio de Neuro-
pediatria del Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca de Murcia
duranteel afio 2.002, analizando el porcentajede nifiosinmigrantesy sus
datos demogréficos, los diferentes paises de procedencia, €l tipo de
asistencia solicitada y diagnosticos finales. Se destacan los casos con
mayor significado clinico, por laintensidad delos sintomas, inhabitual en
nuestro pais, o por representar patologia poco comun. Resultados La
asistencia neuropediatrica realizada durante el afio 2002 en el Hospital
UniversitarioVirgendelaArrixacadeMurciahacomprendido untotal de
4.300 historias clinicas, tanto en régimen de ingreso hospitalario (IH)
(9,3%) como através de consultaexterna(90,7%). El 2% esta constituido
por paci entesi nmigrantes, con mayor porcentajedel H respectoa nimero
global de pacientes atendidos, por su diferente significado patol 6gico. Se
destacan algunos nifios con patol ogia considerada excepcional dentro de
la préctica clinica diaria, remarcando determinados casos, con soporte
iconogréafico, en los que se deduce una evolucién esponténea, sin trata-
miento, quebuscan en nuestro paissol ucionesqueno esposibleencontrar,
lo cual condiciona consecuencias de complicado significado social.
Conclusiones. El incremento de lainmigracion en un periodo relativa-
mente corto esun hechoincuestionabl e, aunquelascifrasproporcionadas
por la Administracion son irreales a contabilizar GUnicamente los que
alcanzan lalegalizacion documental. No se conocen, si esque existen, las
soluciones que la Administracion esta disefiando para este problema,
siendo de especial interés labulsqueda de un reciclaje en patologianueva
0 excepcional, responsabilidad que tiene que recaer en las sociedades
cientificas; tanto, dentro del seno de la SENP seria deseable poner en
marchaunacomisién que confeccione unamesaredondasobre estetema.

O 46 Variantes fenotipicas en los trastor nos congénitos
dela glicosilacion la

Pérez-Duefias B, Colomer J, Péo P, Garcia-Cazorla A, Lizarraga I,
Pancho C, Vilaseca MA, Campistol J

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Los trastornos congénitos de la glicosilacion (CDG)
son enfermedades metabdlicas en continua expansion. Objetivo.
Aumentar el conocimiento de los enfermos con CDG tipo lacon la
descripcion de variantes fenotipicas que abarcan desde un casograve
neonatal hasta una forma leve con minima disfuncion cerebel osa.
Casos clinicos Se describen cuatro enfermos afectos de un CDG. Se
realiza andlisis cuantitativo de transferrinas deficientes en carbohi-
dratos mediante radioinmunoandlisis o inmunoturbidimetria, estu-
dio por isoelectroforesis de transferrinas, actividad enzimatica fos-
fomanomutasay estudio demutacionesen el gen PMM 2. Resultados
Todos los pacientes tienen un patron isoeléctrico de transferrinas
tipo la. Laactividad enzimaticaresidual en fibroblastos varia desde
valores indetectables hasta un 48%. Se detectan mutaciones descri-
tas previamente: V129M / IVS3+2 C>T, R123Q / V44A, P133L /
R141H, E93A / R141H. Tres pacientes tienen manifestaciones sisté-
micas en forma de falta de medro, vomitos, diarreas, distension
abdominal, enteropatia, hepatopatiay trastornos en la coagulacion.
Un paciente fallece en el periodo neonatal por coagulopatia y
taponamiento cardiaco. Desde el punto de vista neurol 6gico, todos
|os pacientes tienen una atrofia de cerebel 0. Dos pacientes presentan
unaformaclasicadelaenfermedad con retraso mental y ataxiagrave.
Un paciente tiene unaformaleve, con desarrollo psicomotor normal
y leves signos de disfuncion cerebelosa. Conclusiones Los resulta-
dos confirman la variabilidad en el curso clinico de enfermos con
CDG-la. El diagnoéstico deberia considerarse en nifios con leves
alteraciones neurol dgicas asociadas con atrofia de cerebelo.

O 47 Acidemia propionica. Evolucion natural dela enfermedad

Diaz-Gomez A, Campistol J, Garcia-Cazorla A, Vilaseca MA
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Objetivos Analizar las caracteristicas de |os pacientes diagnosticados
de acidemiapropi6nicaen nuestro centroy compararlasconlo descrito
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en labibliografia. Dado el amplio intervalo de edades (3 meses a 14
afnos), haremos énfasis en la evolucion natural de la enfermedad.
Introduccion. La acidemia propiénica es una enfermedad congénita
causada por el déficit del enzima propionil-CoA carboxilasa. Tiene
tres formas de presentacion: neonatal, aguda tardiay cronica progre-
siva. Presentan hipoactividad-coma, anorexia-vomitos, hipotoniay
polipnea, con acidosismetabdlica, hiperamoniemia, hiperglicinemiay
cetonuria. Lapresenciade &cidos organicos en orinaanémal os (3-OH-
propionatoy metilcitrico) esdiagnostica, aunque paraconfirmarlo hay
gue determinar laactividad enziméticaen fibroblastosy hacer estudio
molecular genético. El tratamiento consiste en dieta bajaen proteinas
y administracién de carnitina y biotina. El prondstico es variable y
depende basicamente de laformade presentacion y del cumplimiento
del tratamiento. Casos clinicos Hemos recogido los datos, clinicos,
bioquimicos y evolutivos de todos los pacientes de nuestro centro
afectos de acidemia propioénica. Discusion. Laformade presentacion
maésfrecuente eslaneonatal. Laclinicay analiticadeinicio nodifieren
delodescrito enlabibliografia. Destacaquetodostienen antecedentes
familiares de abortos y muertes neonatales. Sobreviven 4 de los 5
pacientes. Respecto al curso evolutivo, la mayoria presenta descom-
pensacionesy leveretraso psicomotor, y en ningun caso hay af ectacion
grave clinica ni radiolégica del SNC.

O 48 Déficit de creatina cerebral en dos pacientes con trastorno
dentro del espectro autista y retraso mental grave

P6o P, Sans A, Vilaseca MA, Ribes A, Moreno A
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccién. El sindrome de deficiencia de creatina cerebral fue
descrito por Stdckler en 1994. Hasta ahora se han descritotrescausas
del mismo: déficit de arginina-glicina-aminotransferasa (AGAT),
déficit de guanidino-acetato-metil-transferasa (GAMT) y defecto
del transporte activo mediatizado por la proteina transportadora de
creatina (CRTR). Casos clinicos Presentamos dos casos clinicos con
estesindrome. Caso 1: varén de 9 afios de edad. En | os primeros afios
presento retraso psicomotor con afectacion grave del lenguaje y
trastorno de conducta dentro del espectro autista. Paulatinamente
mejord su interés comunicativo pero persistio retraso grave del
lenguaje que en la actualidad esta limitado a dos bisilabos. Ha
presentado tres crisis comiciales. Todas las exploraciones comple-
mentarias fueron normales, excepto la espectroscopia de sustancia
blanca cerebral, que mostr6 ausencia de creatina. La creatinina en
L CR estaba disminuida, asi como el guanidinoacetato en orina. Caso
2: varén de 12 afios. Present6 retraso psicomotor global, trastorno de
conducta y retraso importante de lenguaje. La evolucién ha sido
lentamente positiva, con mejoriaen lacomunicaciony en el lengua-
je. Ha presentado crisis comiciales, controladas con valproato. To-
das las exploraciones complementarias han sido normales, excepto
|a espectroscopia de sustancia blanca cerebral, que demostro ausen-
ciade creatina. En LCR, lacreatininaestabadisminuiday tambiénla
excrecion de guanidinacetato en orina. Ambos pacientes estan en
tratamiento con creatina monohidrato en dosis de 400 mg/kg/dia.
Conclusiones Destacalaimportancia del reconocimiento temprano
de este déficit por la posibilidad de tratamiento con suplemento de
creatina. Es necesario definir mejor los distintos fenotipos clinicos
para seleccionar aguellos candidatos a espectroscopia cerebral.

O 49 Xantomatosis cerebrotendinosa. Presentacion de un caso

Aquino L, Sans A, Vilaseca MA, Girés M, Blanch MA, Garcia-Cazorla A,
Campistol J
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Laxantomatosis cerebrotendinosa(CT X) esunaenfer-
medad de depésito lipidico debida al déficit de la enzima 27-
hidroxilasa, caracterizada por la presencia de xantomas tendinosos,
cataratas adquiridas y disfuncion neuroldgica progresiva. El diag-
nodstico se establece al detectar niveles elevados de colestanol en
plasma. Su deteccion en la edad pediéatrica es poco frecuente. Obje-
tivos. Presentar un caso de CTX diagnosticado a la edad de 9 afios.
Discutir los aspectos clinicos, bioquimicos y terapéuticos. Caso cli-
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nico. Niflade 9 afios de edad. Tercerahijade padres cosanguineos en
primer grado. Antecedentede 9 abortosprevios. Desarrollo pondoes-
tatural y psicomotor normal. Posteriormente, en el colegio hatenido
dificultades de aprendizaje. Consulta por disminucién de laagudeza
visual y vision borrosa de un mesde evolucién. Se detectan cataratas
bilaterales. Exploracién fisica: obesidad troncular, hiperlaxitud arti-
cular, tono muscular bajoy engrosamiento delostendonesde Aquiles.
Déficit cognitivo. Exdmenes complementarios: niveles normales de
colesterol, triglicéridos, colesterol-LDL y colesterol-HDL. Colesta-
nol sérico elevado: 150,7 mmol/L (VN: 2-12,6). EEG: lento parala
edad con puntas esporédicas en frontal derecho. RM del tendén de
Aquiles derecho: engrosamiento anémal o compatible con xantomas.
Electromiograma: polineuropatiaaxonal difusa. Pendienteslosresul -
tados del estudio genético molecular y de la determinacién de la
actividad enzimatica. Tratamiento: acido quenodesoxicolico conres-
puesta satisfactoria. Conclusiones. a) El diagnéstico precoz de la
enfermedad esfundamental ; b) El tratami ento con &ci do quenodesoxi-
colico es efectivo; c) Las manifestaciones de la enfermedad tienen
caracteristicas especificas en la edad pediatrica.

O 50 Adrenoleucodistrofia. Presentacion atipica,
simulando una tumoracién frontal
Lopez-Terradas J

Hospital Nifio Jests. Madrid.

Objetivos. Mostrar una forma de presentacion atipica de la adrenol eu-
codistrofia, que conviene conocer para un diagnéstico precoz y un
tratamiento mas eficaz. Caso clinico. Nifio de 7 afios de edad, nacido de
embarazo y parto normal, con desarrollo psicomotor normal y antece-
dentesdeintervencién alos5 afios de quiste epidermoideintraorbitario;
se realizd entonces una RM cerebral, que fue normal. A los 7 afios
comienzacon cefal ea, junto con levehiperactividad y desinhibicién. No
se objetiva ateracion del aprendizaje ni de la motricidad. La RM

muestra hipodensidad de sustancia blanca en |6bulo frontal izquierdo,
diagnosticandose en un servicio de neurocirugia de tumoracion infil-
trante, posible glioma de alto grado o linfoma; se le interveno dias
después. En el estudio neurolégico postintervencion se objetivan au-
mento de |os &cidos grasos de cadena muy larga (AGCML), diagnosti-
candose de forma cerebral infantil de adrenoleucodistrofia (ADL).
Conclusion. Laneuroimagen de la ALD puede ser asimétrica, confun-
diendo el diagndstico. Debe tenerse en cuenta este diagndstico en
varones, de edad entre 5 y 10 afios, con cambios recientes en su

comportamiento y alteracion de sustancia blanca en la RM; debe
realizarse siempre en ellos determinacion de AGCML.

O 51 Sindrome de Aicardi-Goutiéeres en dos gemelos

Lorente I, Rovira A, Artigas J, Escofet C, Bella R
Hospital de Sabadell. Corporacién Sanitaria Parc Tauli. Sabadell.

Introduccion. El sindromede Aicardi-Goutiéres esunainfrecuente ence-
falopatiaprogresivafamiliar deinicio precoz, caracterizadapor calcifica-
ciones cerebrales de predominio en ganglios basales, desmielinizacion,
pleocitosisy aumento deinterferon alfaen LCR, en ausenciadeinfeccion
del SNC demostrada. Casosclinicos. Presentamos dos hermanos gemelos
prematuros con un cuadro clinico de inicio en el primer mes de vida
consistente en: estancamiento del PC, tetraparesia mixta grave, ausencia
total deadquisicionespsicomotorasy epilepsiaenunodeellos. TACy RM
cerebral: multiples calcificaciones de predominio ganglio-basal, atrofia
cerebral y desmielinizacién. Uno de ellos presentaba serol ogias en sangre
(lgGelgM)y PCRen LCR positivasacitomegalovirus(CMV); todo ello
fue negativo en el hermano gemelo. Ante esta discrepancia y la mala
evolucion clinica, se realizé estudio de interferén afa, que resulté muy
aumentado en sangrey L CR. El gemel o con estudio negativos paraCMV
fallecio alos 18 meses de insuficiencia hepatica fulminante secundariaa
valproato; el estudio patol 6gicodel cerebro mostro hallazgoscompatibles
con sindrome de Aicardi-Goutiéres que presentamos. Cultivos CMV
negativos. El seguimiento por TAC del gemelo vivo muestraunaprogre-
sion evidente de las calcificaciones de distribucion tipica del sindrome.
Conclusién. Creemos que estos casos, de diagnostico dificil, son los
primeros de los cuales se hainformado en nuestro pais.

REV NEUROL 2003; 37 (2): 164-197

XXIX REUNIONANUAL DELA SENP

O 52 AtaxiadeFriedreich. Tratamiento con idebenona

Ley M, Fornell J, Alvarez-Garcia E, Armenta D
Hospital Puerta del Mar. Cadiz.

Introduccion. La ataxia de Friedreich constituye a menosel 50 % delas
ataxias hereditarias. Suele aparecer entre los 8 y los 15 afios como
trastorno delamarcha. De herenciaautosomicarecesiva, esta causadapor
unaexpansion de repeticion del triplete GAA en el primer intrén del gen
FRDA (cromosoma 9) (9q13), lo que orogina insuficiencia de una
proteina mitocondrial conocidacomo fraxatina. Son criterios diagnosti-
cos. ataxiaprogresiva, inicio antes delos 20 afios, evidenciaelectrofisio-
|6gica de una neuropatia sensitivo-axonal, miocardiopatia hipertréfica
(70-80% de los casos), diabetes mellitus o intolerancia a la glucosa y
deformidades esgueléticas (escoliosis y pie cavo). El pronostico es
variable. Lamayoriadelos pacientes estéan en unasillade ruedasalos 15
afosdel iniciodelaenfermedad. Laidebenonaesun andl ogo sintético de
lacoenzima Q con accion antioxidante, lo que hallevado aensayarlaen
este proceso. Caso clinico. Se presenta el caso de una nifia de 11 afios,

tratada con idebenona (5 mg/kg) con buena tolerancia. Se miden los
resultados con lal nter national Cooper ativeAtaxia Rating Scal e, asi como
envideo, valoracion cardiol 6gicay biogquimica. Conclusion. Laidebeno-
na en fases precoces de la enfemedad puede resultar Gtil para frenar la
progresion delos sintomasy mejorar la calidad de vida de los pacientes,

lo que justificaria la realizacion de ensayos clinicos mas amplios.

O 53 Déficit mental, retraso del lenguaje, neuropatia
periférica desmidlinizante y anemia hemolitica secundaria

a déficit de glutation (GSH)

Lépez-Lafuente A, Bergua JM, Lopez-Rodriguez MJ, Serrano J,
Torres MC, Gonzalez-Garcia MJ, Cano R, Garcia-Mateos E, Vives JL
Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres.

I ntroduccion. Lapresenciade alteraciones neurol dgicas se hadescrito en
varios tipos de anemias hemoliticas: en las alteraciones de membrana
eritrocitaria (esferocitosis, acantocitosis, etc.), hemoglobinopatias (dre-
panocitosis, talasemia) y por déficit enziméaticos (déficit detriosafosfatos
isomerasa, de 2,3 difosfogliceratoquinasa y los asociados a sintesis de
GSH). Presentamos un caso de déficit mental con neuropatia desmielini-
zante asociado a anemia hemolitica por déficit de sintesis de GSH. Caso
clinico. Nifio de 6 afios de edad, marroqui, de padres consanguineos en
tercer grado, remitidoaestudio por retraso psicomotor. AP: deambul acion
a los 18 meses, retraso del lenguaje. EF: talla < R, hipertelorismo,
epicantus, raiz nasal plana. Pliegue simiesco bilateral. Cutismarmorataen
EEII. Acantosis nigricans. Marchatorpe dandinante. Arreflexia. Retrac-
cion aquilea. Pies cavos. No ictericia, no hepatoesplenomegalia. Hemo-
grama: Hb: 110 g/L. VCM: 82 fL. Reticulocitos: 6,56%. Frotis de sangre
periférica: policromatofilia. Aumento de resistencia osmatica. Hematies
fetales: 0%. Electroforesis de Hb: normal. Cuantificacién de Hb glicosi-
lada: 1,4% (3-4,5%). Bioquimica: LDH: 415; bilirrubina: 2,3; directa: 0,3;
haptoglobina: O; hierro: 173; transferrina: 183; G6PD y PK, normales.

Resto de enzimas glicoliticas: aumentadas (por lareticulocitosis). Cuan-
tificacion de GSH en eritrocitos: 3 mg/dL (54,7-82,7). RM cranea

normal. Estudio neurofisiol 6gico: neuropatia sensitivo motora desmieli-
nizante. EEG normal. Cariotipo normal. Estudio enzimético GSH pen-
diente. Estudio metabdlico normal. Discusion. El GSH es un tripéptido
intracelular presente en altas concentraciones en tejidos como €l higado,
rifion, cerebro, masculo y eritrocitos. Juega un papel importante en
multiples funciones biolégicas, como sintesis de proteinas y ADN,
detoxicaciony reaccionesdereduccion. Hay cincoenzimasen el hematies
relacionadas con su sintesis. Dos enzimopatias (autosdmicas recesivas) se
han descrito asociadas adéficit de GSH, anemiahemoliticay alteraciones
neurologicas. La primera es el déficit de g-glutamil-cistein sintetasa: se
han descrito 8 pacientes; 2 presentaron degeneracion espinocerebel osa
progresiva, neuropatiaperiféricay miopatia, 1 déficit mental y 5sindéficit
neurol gico. Lasegundaes el déficit de glutation sintetasa asociado a 5-
oxoprolinuria, que produce grave acidosi smetabdlica, anemiahemolitica
y disfuncion neurol dgica (déficit mental, convulsiones, alteraciones mo-
toras...). El resto de enzimas GSH peroxidasa, GSH reductasa y GSH
transferasa no se asocian con déficit neurolgicos. Dada la ausencia de
acidosisy oxoprolinuriapensamos que nuestro paciente podria presentar
un déficit de g-glutamil-cistein sintetasa.
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054 -059: PARALISISCEREBRAL Y PATOLOGIA
VASCULAR

AULA 3A. SABADO 14, HORA: 08:30-09:30

MODERADORES: DRA. M.D. MORA RAMIREZ Y DRA. P. POO ARGUELLES

O 54 Estudio comparativo de la etiologia de la paralisis
cerebral en Valladolid: 1970-2000

Palencia R, Diez|

Hospital Universitario. Valladolid.

Objetivos Analizar el posible cambio en laetiologiade pardlisis cerebral

(PC) en nuestro medio en los Ultimos 30 afios. Pacientesy métodos Se
estudialaetiologia de PC en 210 pacientes, divididos en dos grupos (A,

con 150 pacientes estudiados entre 1970-1980 —estudio descriptivo
retrospectivo—y B, constituido por 60 paci entes, afios 1990-2000—estudio

prospectivo-). Seanalizan 64 variablescomparandol asmedianteel paque-
teinformético estadistico SPSSversion 9.0. Resultados Destacael predo-
miniodevaronesenambosperiodos, conincremento delaedad deambos
progenitoresen el grupo B. Més del 25% de | os casos, en ambos grupos,

nacieron conpeso<2.500g. Enel grupo B seobservaunadesaparicionde
lospartosendomicilio, conincremento delaincidenciadeinfeccionesen
el embarazo. En ambos grupos se detecta, en similar porcentaje (50%),

sufrimiento fetal agudo, pese al incremento de ceséreasen el grupo B, en
el que, ademéas, desaparecen algunos factores etiol 6gicos como el ker-
nicterusy aumentan losprematuros, lashemorragiascerebralesy lasepsis
neonatal. Conclusiones. Observamos, enlos Ultimos 30 afios, variaciones
en losfactores etiol 6gicos de laPC, con desaparicion de algunos respon-
sables en épocas previas, en tanto que otros persisten o incrementan su

incidencia, lo que contribuye a mantener la tasa de PC a pesar de las
modificaciones experimentadas en laatencion perinatal.

O 55 Dificultades de alimentacion en la paralisis cerebral
y propuestas de reeducacion

Iturri MT, Lopez-Vailo G, Larumbe R, Soler MA, Sanz'Y
Centro de Rehabilitacion Ramén y Cajal. ASPACE. Pamplona.

Introduccion. Las personas af ectadas de paralisis cerebral, en mayor o
menor medida, tienen alteraciones en la motricidad bucofacial que
hacen quelaalimentaci6n se convierta, en muchos casos, en un momen-
tode‘displacer’ y generador de ansiedad, paraellasy paralas personas
que los rodean. Objetivos &) Descripcion delas principal es dificultades
en la alimentacién que presentan los sujetos con pardlisis cerebral o
alteraciones afines; b) Exposicion de las estrategias empleadas en la
reeducacion de | as diferentes funciones alimentarias. Conclusiones. La
deteccion y posterior abordaje reeducativo, en su caso, de las dificulta-
des que se presentan en la alimentacion de estas personas, permiten
mejorar su calidad de vida: @) Aumenta la ingesta de alimento y en
consecuencia, mejora su estado nutricional; b) Disminuye la ansiedad
asociada a esos momentos, al aumentar el control sobreladeglucion; c)
Aportan datos rel evantes para la toma de decisiones respecto al tipo de
alimentacion (oral, enteral...); d) En el caso de |os nifios, favorecemos
laarticulacion de fonemas ya que se realizan con los mismos muascul os
y 6rganos que intervienen en la alimentacion.

O 56 Latoxinabotulinica en € tratamiento de la espasticidad
secundaria a encefalopatia por VIH en € nifio

Noguera A, Pérez-Duefias B, Fortuny C, Lopez-Casas J, P6o P,
Campistol J

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Laencefal opatiasubagudaprogresivapor VIH esunacausa
importantedemorbimortalidad enlainfecciénperinatal por VIH. Aunque
los tratamientos antirretrovirales combinados actuales consiguen frenar
su evolucion, a menudo producen graves secuelas motoras similares a
otras pardlisis cerebrales infantiles espasticas. Presentamos los casos
clinicosde cuatro lactantes af ectos de esta patol ogia que se han beneficia-
do de un tratamiento a largo plazo con toxina botulinica tipo A. Casos
clinicos Cuatro pacientes (tres nifios) afectos de encefal opatia subaguda
progresiva por VIH de inicio precoz, con buena respuesta a terapias
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antirretrovirales combinadasy graves secuelas motoras (dos tetraparesias
y dos diplejias espasticas), sin afectacion cognitiva. El tratamiento pluri-
disciplinar de su afectacion motora ha incluido sesiones semestrales de
inyeccionesmuscul aresdetoxinabotul inicaA endosishabitual es, buenos
resultados desde el punto de vista funcional y sin efectos adversos
mayores. Discusion. La encefal opatia subaguda progresiva por VIH se
define por uno de | os criterios siguientes: microcefalia adquirida, retraso
enel desarrolloneurol 6gico o afectacion motorasimétrica, y esuno delos
criterios diagndsticos de sida mas frecuente en los pacientes infectados
por transmision vertical. Un diagndstico y tratamiento precoces son
basicos para €l prondstico del enfermo y son frecuentes las secuelas
motorasgravesenformadepardlisiscerebral infantil espastica. Ennuestra
experiencia, el tratamiento con toxinabotulinicatipo A delaespasticidad
asociada a esta entidad se ha mostrado (til y seguro, con una mejoria
franca de lafuncionalidad de la marcha de nuestros pacientes.

O 57 Infartosisquémicos complicando cetoacidosis diabética
en una paciente con neur ofibromatosistipo |

Gama de Sousa S, Almeida R, Figueiroa S, Teixeira J, Temudo T
Hospital Geral de Santo Ant6nio. Oporto.

Introduccion. La frecuencia de las complicaciones neurolégicas en
nifios con cetoacidosis diabéticavariaentre 0,7 y 3 casos por cada 100
pacientescon cetoacidosis, siendo mayor enlosnifiosmasjévenesy con
diagndstico més reciente. En esta patologiay en la edad pediétrica, €l
edema cerebral es la causa més frecuente de deterioro del nivel de
conciencia: solo el 10% de estos episodios neurolégicos tiene otra
etiologia, como infartos hemorragicos o isquemicos. Caso clinico.
Presentamos a una paciente de 5 afios de edad con neurofibromatosis
tipo 1 (NF1), que acude al hospital por cetoacidosis diabéticay que 19
horas después present6 un deterioro abrupto de la conciencia. En la
analitica sanguinea ya no se verificaba acidosis metabdlica, aunque
mantenia hiponatremia e hipocaliemia. En el estudio efectuado cabe
destacar la existencia de hipertrigliceridemia e hipercolesterolemia. La
neuroimagen mostraba infartos mdltiples en el territorio de la arteria
cerebral posterior izquierda. El restante estudio eranormal. Conclusio-
nes. En la cetoacidosis diabética estén presentes varios factores que
pueden predisponer alatrombosis, comoladeshidratacion, lahemocon-
centracion y la hiperviscosidad sanguinea. Se han descrito también
alteraciones de la coagulacion en pacientes adultos con cetoacidosis
diabética. Nuestra paciente tenia dislipidemia, un conocido factor de
riesgo de accidente vascular cerebral isquémico. La NF1 se asocia a
malformacionescerebral esvascul aresquerecuerdan alaenfermedad de
Moya-Moya, que esta nifia no presentaba. No existen descripciones
previasen labibiliografiarevisada de alteraciones tromboembdlicas en
nifios con NF1 y cetoacidosis diabética.

O 58 Enfermedad cerebrovascular en la infancia

Castell6 ML, Alfaro B, Miralles A, Andrés M
Hospital Clinico Universitario. Valencia.

Introduccién. Laenfermedad cerebrovascul ar esunapatol ogiainfrecuen-
teenlainfancia; ltimamente observamosun aumento desuincidencia, en
parte, gracias a los avances en las técnicas de imagen y la mayor
accesibilidad a ellas. Casos clinicos Caso 1: lactante varon de 7 meses,
consulta por presentar hemiparesia izquierda y crisis tonicoclonicas
focales y secundariamente generalizadas. No antecedentes perinatales ni
patologias asociadas. EEG: acusados signos de sufrimiento e irritacion
sobre éreas del hemisferio derecho. RM: lesion isquémicaen territorio de
laarteria cerebral media derecha. Estudios etiol dgicos. cardiopatia, ate-
raciones metabdlicas, hematoldgicas, infecciones de SNC y sistémicas,
etc., descartados. Episodios convulsivos controlados con FAE. Trata
miento rehabilitador y de estimulacion con evolucion favorable. Caso 2:
nifiade 16 meses, consultapor hemiparesiadel miembro superiorizquier-
dodesdel 0s5-6 meses. Embarazo gemelar. Peso: 2.200g. Noantecedentes
perinatales ni patologias asociadas. EEG: normal. RM: lesion isquémica
parietotemporal derecha. Exploraciones complementarias: normales. No
ha presentado convulsiones. Tratamiento rehabilitador y de estimulacién
con evolucion favorable. Retraso de desarrollo del lenguaje. Conclusio-
nes. Relevancia de la exploracion clinica detalladay seguimiento evolu-
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tivo desde la atencién primaria para detectar cambios sutiles en el
desarrollo normal del nifio que orienten ala sospechade estas patol ogias.
Importanciadelarealizacién de estudios protocolizadosencaminadosala
determinacion de | os factores de riesgo vasculares en lainfancia.

O 59 Accidente cerebrovascular infantil: epidemiologia,
etiologia y factores de riesgo. Revision de nuestra casuistica
Benavides R, Roldan S, De Felipe M, Quiroga P

Hospital Universitario Virgen de las Nieves. Granada.

Introduccion. El accidente cerebrovascular (ACV) en nifios es infre-
cuente y hasta en el 40% no se concreta etiologia. Pacientesy métodos
Estudioretrospectivo (noviembre 1999-marzo 2003) deACV ennuestro
centro, sin etiologia ni factores de riesgo inicialmente conocidos.
Excluimos cardiopatias congénitas y neonatos con anoxia o traumatis-
mo. Aplicamosprotocol o deestudio: imagen, hematol ogia, bioquimica,
metabdlico e inmunol 6gico, excluyendo |osincompletos. Analizamos:
sexo, edad, etiologia o factores de riesgo, tipo, antecedentes, clinica,
recurrencia, secuelasy tratamiento. Resultados Recogemos 13 pacien-
tes, 50% varones. Edad mediadeinicio: 6 afios (0-12 afios). En 5 (38%)
no hallamos etiol ogia ni factores de riesgo. En 2 alteraciones metaboli-
cas, uno de ellos como desencadenante TCE leve. 2 casos de infeccién.
2 alteraciones hematoldgicas. 2 anomalias vasculares. Tipo mas fre-
cuenteisquémico en 11 casos(84%), en 3 deellosasociado acomponen-
tehemorréagicoy 2 exclusivamente hemorragico. Antecedentesfamilia-
resde migrafiaen 2 sujetos, y en 1 alteracionesdelacoagulacion. Clinica
mas frecuente: déficit focal y convulsiones. Dos han sufrido recurren-
cias. En 10 nifios persisten secuelas neuroldgicas. 3 pacientes realizan
tratamiento preventivo. Conclusiones. Los ACV en la edad infantil
siguen siendo motivo dediscusiony variabilidad deresultados por falta
dehomogeneidad enlosprotocol osdeestudio. Destacamoslanecesidad
de aplicar protocolos de estudio consensuados y comunes en aras de
conocer con mayor exactitud laincidencia, causasy factores de riesgo
maodificables, asi como tratamientos que puedan favorecer laevolucion
e impedir recurrencias.

060-071: EPILEPSIA
SALON DE ACTOS. SABADO 14, HORA: 08:30-10:30
MODERADORES: DRA. R. ARTEAGA MANJON-CABEZA Y DRA. E. SCHLUMBERGER

O 60 Convulsiones neonatales: influencia en su evolucién
del patron EEG y larespuesta al tratamiento

Pérez-Pérez J, Castro-Conde R, Gonzalez-Campo C, Herraiz T,
Doménech E
Hospital Universitario de Canarias. La Laguna.

Objetivo. Estudiar la incidencia de los tipos clinicos de convulsiones
neonatales y su correspondencia con el EEG de fondo y la actividad
convulsiva EEG, respuesta al tratamiento anticonvulsivo, y su pronos-
tico. Pacientes y métodos Estudio retrospectivo de las convulsiones
neonatales de 1993 a 2001. Seregistraron las variables: patrén clinico,
duracién delas convulsiones, EEG critico eintercritico, EEG defondo,
etiologia, tratamiento y respuesta, estado neurolégico al altay después
del afio de edad. Resultados De 74, en 56 se confirmaron convul siones
EEG, de ellos 42% fueron sutiles, 33,9% tonicas, 64,3% clonicas
multifocales, 10,7% clénicas focales, y 16,1% mioclénicas multifoca-
les. El 55,4% presenté dos o méstipos clinicos de convulsiones, €l 25%
desarroll6 estado epiléptico y el 42,9% mostro disociacion el ectroclini-
ca. Las anomalias EEG criticas mas frecuentes fueron: descargas
multifocales (64,3%), que junto alasfocales de bajafrecuenciaeran de
peor control farmacol égicoy prondstico. El EEG defondo moderaday
marcadamente anormal fue un indicador de malaevolucion. Con trata-
miento se consiguiod el control clinico en masdel 80%, y el control EEG
en solo el 57,1%. Hubo una asociacion significativa (p < 0,01) entre
respuestafavorable al tratamiento y exploracion neurol égicanormal al
altay después del afo de edad. Conclusiones. Es necesario monitorizar
las convulsiones neonatal es mediante registro EEG, antes y después de
instaurado el tratamiento anticonvul sionante, ya que con control delas
convulsiones EEG se mejora el prondstico neurol dgico de estos nifios.
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O 61 Epilepsia mioclénico-astatica (EMA). Casuistica
Martinez-Antén J, Martinez-Aran TJ, Delgado-Marqués MP,
Mora-Ramirez MD

Hospital Carlos Haya. Malaga.

Objetivo. Analizar y evaluar los criterios diagndsticos, evolucion de la
epilepsiay delasalteraciones cognitivas en | os pacientes diagnosti cados
de EMA en nuestra unidad. Pacientes y métodos Estudio retrospectivo
de 22 pacientes diagnosticados de EMA, sometidosal cumplimiento de
los criterios de la ILAE. Resultados Eliminados 6. Datos de las 16
historias restantes: 11/16 varones; 5/16 antecedentes de convulsiones
febriles; inicio medio delossintomas 3 afiosy 10 meses, y unaexpresion
clinica: 2/16 mioclonias, 3/16 crisis atonicas breves, 6/16 crisis tonicas
versivas, 4/16 crisistonicoclonicas generalizadasy 1/16 crisis parciales
simples. Edad diagndstico, 4 afiosy 10 meses. En ese momento: 15/16
mioclonias, 8/16 crisis aténicas breves, 6/16 ausenciasy 6/16 CTCG.
EEG: 12/16 AB lentificada,16/16 paroxismos de P, PO irregulares o
PPO al diagnéstico. EEG con privacion en 12/16, no aporté datos.
Deterioro cognitivo, de la coordinacién y del equilibrio en 9/16 en
relacién con control de crisis, revirtiendo parcialmente tras control.
Mediadeféarmacos empleados, 2-3. VPA solo o en biterapiaparte delos
tratami entos que consiguieron controlarlasen 16/16, masde 4 afios. 11/
12 aprendizaje retrasado; 6/12 SDAHA; 3/16 trastornos del suefio.
Conclusiones. a) LaEMA se presentacomo un sindrome perfectamente
definido; b) La similitud clinico-EEG en todos los casos apoya la
hipétesis de un origen genético; c) El control de las crisis detiene el
deterioro cognitivo y lo revierte de forma total o parcial; d) El mejor
tratamiento para el control hasido el VPA, sdlo o en biterapia

O 62 Andlisisdelas caracteristicas de la epilepsia

en 37 pacientes con diagnéstico molecular de sindrome

de Angelman

Galvan-Manso M, Campistol J, P6o P, Vernet A, Pineda M, Sans A,
Colomer J, Conill J, Sanmarti F

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. El sindromede Angelman (A S) esunaalteraci 6n genética
causada por la ausencia de contribucion génica materna de la regién
15g11-13. Lamayoria delos pacientes afectos de AS presentan retraso
mental grave, un fenotipo fisicoy conductual caracteristicosy epilepsia
grave de inicio temprano. Pacientesy métodos Revisamos retrospecti-
vamente 37 pacientesafectosde A S con estudio mol ecul ar positivo, con
control evolutivo superior a 3 afios en el Servicio de Neurologia.
Recogemos datos de |as caracteristicas de la epilepsia, edad de inicio,
tipo de crisis iniciales y durante el seguimiento, EEG, tratamientos
recibidosy su respuesta. Resultados El estudio molecular mostré queel

87% se debe a delecion de novo; 8% disomia uniparental paterna; 5%
alteracion de impronta. Edad media diagndstico: 6,5 afios. Inician con
crisisfebriles el 20% con 1,9 afios de media. Presentan epilepsia 95%,

la mayoria menores de 3 afios (76%). Predominan las mioclonias,

atonicas, tonicocl énicas generalizadas y ausencias atipicas. Dos pacien-
tesinician con un sindrome de West. El EEG tipico se encontré en 68%.

Lanormalizacién del EEG aparece en 12 pacientesa9,9 afios de media.

El control de la epilepsia mejoro a partir de 8,5 afios. Los tratamientos
maés eficaces fueron: valproato y clonacepam. Conclusiones. Laepilep-
siaen el ASesun hallazgo casi constante, esfrecuenteel inicio enforma
de crisis febriles y algin caso con sindrome de West. El EEG puede
ayudar al diagndstico. No hemos encontrado diferencias significativas
en cuanto alagravedad de laepilepsiay €l tipo de alteracion genética.

O 63 Sindrome opercular anterior como manifestacion

de estado epiléptico no convulsivo

Bajo-Delgado A, Lalaguna P, Calvo MR, Cabrerizo R, Pefia JL,
Lopez-PisonJ

Hospital Infantil Universitario Miguel Servet. Zaragoza.
Introduccién. El sindromede Foix-Chavany-Marie o sindromeopercul ar
anterior se caracteriza por pardlisis labiofacioglosofaringeo laringobra-

quia con ‘disociacion automético-voluntaria’, que consiste en la aboli-
¢ion de los movimientos voluntarios, con movimientos involuntariosy
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reflejos preservados. Se produce por afectacion bilateral de la region
opercular anterior o frontal. En adultos se relaciona con lesiones isqué-
micas. En la infancia se presenta de forma congénita en displasias
perisilvianas, y deformaadquiridaen encefalitis o deformaepisddicaen
epilepsias sintométicas o idiopéticas como la epilepsia parcial benigna
con paroxismos rolandicos. Caso clinico. Paciente de 13 afios, que
presenta en cinco dias consecutivos, cuatro episodios de diplejiafacial,
anartria, disfagia, sialorrea, paresia de extremidades superiores, con
expresion facial involuntarianormal, reflejo corneal, tusigeno y nauseo-
so preservados. Los tres primeros se resolvieron de forma espontanea a
las dos, cuatro y 20 horas respectivamente; el cuarto episodio cedid ala
horay mediadeinicio, tras5 minutosdeadministrar fenitoinal V.LaTAC
y RM cerebralesy los EEG intercriticos fueron normales. Tras 4 meses
en tratamiento con oxcarbacepina, no ha presentado mas episodios.
Discusion. Nuestro paciente presentd de forma episddica el cuadro
clinico caracteristico del sindrome opercular anterior. El caracter pa-
roxistico con normalidad intercritica, lanormalidad delaneuroimageny
la répida recuperacion tras la administracion de fenitoina apoyan el
origen epiléptico. Consideramos que se trata de un sindrome opercular
anterior debido aun estado parcial no convulsivo, que escompatiblecon
lapresentacion inicial de una epilepsiarolandicabenignadelainfancia

O 64 Andlisisvideo-EEG delascrisis hipermotoras
del [ébulo frontal

Eiris J, Peleteiro M, Blanco O, Alvez F, Castro-Gago M
Hospital Clinico Universitario. Santiago.

Introduccion. El 16bulo frontal es el asiento mas comin de epilepsia
extratemporal en seriesquirdrgicas. Su semiologiaesvariableeincluye
crisis tonicas, clénicas, posturales, espasmos, somatosensoriales, auto-
némicas, hipomotoras e hipermotoras; éstas plantean dificultades diag-
nosticas con trastornos del suefio o padeci mientos psiquiétricos. Casos
clinicos 2 de 6 registros video-EEG en epilepsias frontal es correspon-
den en nuestracasuisticaacrisishipermotoras. Caso 1: varon de 14 afios
con episodios desde los 9 afios de sensacién de miedo, rubicundez,
gritos, respiracion entrecortada, movimientos corporales mal definidos
y disartria. EEG normal o anodinoy control con CBZ. Recurrenciaalos
12 afios sin respuesta al aumento de CBZ y con Holter-EEG normal,
sugiriendo pseudocrisis. Video-EEG: 25 episodios, predominantemen-
tenocturnos, de25-30 scon automati smos semi propositivos, semiincor-
poracion en la cama, agitacion motora, hiperventilacién, gemidos y
grufiidos entre los cuales escupia. EEG critico: punta-onda bilateral
predominantemente izquierda. Caso 2: varon de 12 afios con gliosis
frontal izquierdatras TCE. Control con AV PYy posteriormente con CBZ
por episodios de despertar brusco con agitacion desde |os 3 afios. A los
10 afios recurrencia con paroxismos EEG bifrontales. Video-EEG: 31
crisis, de 15-25 s predominantemente nocturnos. conducta compleja
estereotipada, hipercinesia, hiperventilacion y midriasis; se aferraba al
acompafiante y se movia sin objetivo concreto, llegando a efectuar
volteretasenlacama. EEG critico: punta-ondafrontal izquierda. Reanu-
dacién de CBZ y control de crisis en ambos. Conclusiones. Son carac-
teristicas de las crisis hipermotoras: inicio y final abruptos, corta
duracion, frecuenterepeticién, predominio nocturnoy patron estereoti-
pado y complejo que incluye hipercinesia, automati smos semiproposi-
tivos y vocalizaciones.

O 65 Caracterigticas clinicas de las crisis de focalidad temporal
en €l EEG frente a los episodios de pérdida de conciencia con
normalidad neur ofisiologica

Galiano J, Carratala F, Pastore C, lzura V
Hospital Universitario de San Juan. Alicante.

Introduccion. Ante una primera crisis con pérdida de conciencia sin
EEG que indique una focalidad lobar temporal (ELT), la orientacion
diagnostica dependera de las caracteristicas clinicas que presente el
episodio. Objetivo. Determinar qué signosy sintomas clinicos definen
significativamente la presencia de un episodio sugestivo de ELT.
Pacientes y métodos Estudio ambiespectivo de las historias de 80
pacientescon edadesentre 1y 15 afiosal inicio del seguimiento (45 con
ELT y 35 que presentaron una crisis de pérdida de conciencia con
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normalidad en el EEG). La distribucién por sexos, edades, edades
gestacional esy pesosal nacimiento no presento diferenciasentreambos
grupos. Resultados El 66,7% de las ELT se iniciaron de forma focal,

mientras que sélo|o hicieron de estaformael 14,4% delos controles (p
=0,000). El 68,9% delasELT presentaron pérdidade concienciapor el

88,6% deloscontroles (p=0,036). LasELT presentaron prédromos en
el 33,1% de las ocasiones por el 14,3% de los controles (p = 0,051). Se
detectaauraen el 37,8% delasELT por el 17,1% de los controles (p =
0,043). El registro de un periodo postictal sepresent6 en el 66,7% delas
ELT por el 22,9% deloscontroles (p = 0,000). En el registro de EEG de
lasELT, el 47,5% de los casos fue de focalidad izquierda, el 27,5% de
focalidad derecha, y bitemporales el 37,5%. Conclusiones. Losresulta-
dosdel grupo EL T muestran significativamente mas sintomas neurol 6-
gicos arededor del episodio agudo que los episodios de pérdidas de
conciencia gue no presentaron alteraciones en el EEG.

0O 66 Antecedentes significativos de la epilepsia lobar temporal
en relacion a otras pérdidas de conciencia sin focalidad en d EEG
Carratala F, Galiano J

Hospital Universitario de San Juan. Alicante.

Introduccion. Ante una primeracrisis con pérdida de concienciaen la
que el EEG indicaunafocalidad |obar temporal (ELT), ladudade que
se trate del primer episodio depende |os antecedentes. Objetivo. Deter-

minar qué antecedentes familiares y personales de pacientes con un
episodiode ELT tienen significacion diagndsticaen relacion aun grupo
control. Pacientesy métodos Estudio de 80 pacientes con edades entre
1y 15afiosal inicio del seguimiento (45 con ELT y 35 que presentaron
unacrisisde pérdidade concienciaen ausenciadefocalidad en el EEG).

La distribucion por sexos, edades, edades gestacionales y pesos al

nacimiento no presento diferencias entreambos grupos. Resultados L os
antecedentesfamiliares (AF) de epilepsiafueron el 33% delos pacientes
con ELT por sdlo el 11% de los controles (p = 0,022); los trastornos de
comportamiento (TC), el 35,6%delasELT por el 14,3%deloscontroles
(p=0,032); lostrastornosdel suefio (TS), el 40%delasELT por el 5,7%
de los controles; los retrasos del lenguaje (RL), €l 17,8% delasELT y
en ningun control (p = 0,009); los de convulsiones febriles (CF), el

11,1% en las ELT y no aparecen en los controles (p = 0,042). Los
antecedentes familiares no neurol 6gicos, los prey perinatales, la esco-
larizacion, losantecedentesde cefal ea, el retraso mental, el retraso delos
hitos del desarrollo excluido €l lengugje y 1os antecedentes de pérdida
de concienciano presentaron diferencias. Conclusiones. LosAF, TC, TS
y RL fueron mas frecuentes en los pacientes con ELT.

O 67 POCSinducida por oxcarbacepina

Martinez-Aran TJ, Olivares-Sanchez L, Delgado-Marqués MP,
Martinez-Anton J, Mora-Ramirez MD
Hospital Carlos Haya. Malaga.

Caso clinico. Varén de 7 afios y 3 meses con deterioro del lenguaje,
déficit de la comprensién y deterioro del aprendizaje de 1 mes de
evolucion. Diagnosticado con seis afios y 11 meses de epilepsia
parcial idiopatica, iniciciando tratamiento con oxcarbacepina. Con 7
afios y 1 mes se aumenta la dosis de OXC hasta 31 mg/kg/dia.
Adaptacion normal. Déficit de comprensién, con agnosia auditiva, y
comprension de las érdenes gestuales. Lenguaje con dislalias aisla-
das. Tono, fuerza, reflgjos, coordinacion y equilibrio normales.
Angio-RM: normal. EEG vigilia (6 afios y 11 meses): focalidad
paroxistica parietotemporal izquierda, con generalizacion secunda-
ria. EEG con privacion de suefio (6 afiosy 11 meses): actividad de
base (AB) normal. Paroxismos de punta-onda hipervoltada parieto-
temporales izquierdos, que aumentan con la somnolencia y con
tendenciaalageneralizacion. EEG de suefio (7 afiosy 3 meses), con
tratamiento con OXC: AB enlentecida. Con la somnolencia aparecen
descargas de punta-onda temporal es izquierdas, con rapidagenerali-
zacion, que aumentan su densidad con el suefio, hasta configurar una
POCS, disminuyendo su frecuencia al despertar. EEG de suefio (7
afosy 4 meses), tras sustituir OXC por VPA: AB normal. Paroxismos
de punta-ondatemporal esizquierdos que aumentan su incidenciacon
el suefio, sin generalizacién secundaria, y que desaparecen al desper-
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tar casi en su totalidad. Se sustituy6 laOXC por VPA, desapareciendo
la agnosia auditiva y mejorando el lengugje, sin que se registraran
nuevas crisis. Conclusion. Este es el primer caso descrito de induc-
cion de POCS relacionado con OXC. Laretirada del farmaco se ha
asociado a la desaparicion de las anomalias clinicas y eléctricas.

O 68 Utilidad del uso de la estimulacion del nervio vago en
nifios con epilepsia farmacorresistente: descripcion de 5 casos
Ruiz-Falcd ML, Villarejo F, Martinez-Martin M, Gutiérrez-Solana L,
Garcia-Pefias J, Pérez-Jiménez A

Hospital Universitario Nifio Jesis. Madrid.

Objetivo. Presentacion de 5 pacientes con epilepsiafarmacorresisten-
teenlosqueserealiz6 el implante de un estimulador del nervio vago
(ENV). Pacientes y métodos Revision retrospectiva de 5 pacientes,
en los que se haimplantado un ENV. Edades entre 8 y 17 afios. El
tiempo de seguimiento varia entre 36 meses y 4 meses. 3 casos
corresponden a epilepsias parcial es no susceptibles de cirugia resec-
tiva'y 2 corresponden a sindromes de Lennox-Gastaut con crisis
intratables. Se analiza: edad, antecedentes personales y familiares,
tipos de crisis, etiologia, tiempo de evolucion de la epilepsia, moni-
torizacion video-EEG, RM, efectos secundarios. Resultados. En los
3 casos con epilepsia parcial la mejoria ha sido muy importante,
estando en la actualidad los 3 casi libres de crisis; en los 2 casos con
sindrome de L ennox-Gastaut |a mejoriahasido menos marcada, pero
el tiempo deevolucionesmenor. EnloscasosdesindromedeL ennox-
Gastaut los padres refieren mejora de la atencion. No ha habido
efectos secundarios resefiables. Conclusiones. a) El ENV es una
opcion en casos de epilepsias farmacorresistentes; b) El efecto bene-
ficioso se incrementa con el paso del tiempo; ¢) Algunos pacients
refieren mejora en el nivel de atencion.

O 69 Eficacia del levetiracetam en la epilepsia infantil rebelde
Garcia-Ribes A, Martinez-Gonzéalez MJ, Tajada L, Santolaya JM,
Garéizar C, Prats IM

Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccioén. Laepilepsiainfantil esresistente al tratamiento farmaco-
16gico en un porcentaje variable, lo que ha motivado la aparicion de
diferentes farmacos. Objetivo. Estudiar |a eficacia del tratamiento con
levetiracetam en la préctica diaria de una consulta de neuropediatria.
Pacientes y métodos Estudio retrospectivo de todos los pacientes
tratados con levetiracetam en la consulta externa hospital aria. Lamedi-
da de efecto fue la reduccion de las crisis 3 50% con respecto a la
frecuencia basal. Resultados Estudiamos 29 tratamientos con levetira-
cetam en un total de 28 nifios. La etiologia de |os sindromes epil épticos
fue: epilepsiaidiopatica (3,4%), epilepsia criptogénica (51,7%) y epi-
lepsia sintomatica (44,8%). Comprobamos una reduccion 2 50% de la
frecuencia mensual basal de crisis tras los primeros 3 meses de trata-
miento en el 56,5%, manteniéndose ésta en el 30,4% alos 6 mesesy en
el 17,4% alos 12 meses. El control total delascrisisseobtuvo en el 26%
de los paciente a los 3 meses de tratamiento, manteniéndose esta
respuesta en el 13% a los 12 meses. La probabilidad de mantener el
tratamiento con el levetiracetam durante 6 mesesfue del 41%y durante
12 meses del 13,8%. Laduracion mediadel tratamiento fue de 5 meses
(intervalo: 1-12 meses), habiéndose suspendido el levetiracetam en 18
pacientes (62%). Se observaron efectos secundarios en 5 pacientes, no
siendo en ninguno de ellos la causa de la supresion del tratamiento.
Conclusiones. La epilepsiainfantil de dificil control tratada con leveti-
racetam como terapia afadida consigue un respuesta parcial y total
similar a la obtenida con los farmacos clésicos.

O 70 Levetiracetam: eficaciay tolerabilidad en nifios
y adolescentes con epilepsia

Herranz J, Rufo M, Arteaga R
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.

Objetivo. Valorar eficaciay tolerabilidad del levetiracetam (Keppra)
en el tratamiento de nifios y adolescentes con epilepsia. Pacientes y
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métodos Estudio retrospectivo de pacientes menores de 18 afios con
crisis epilépticas no controladas, asociando levetiracetam durante
més de 6 meses, val orando | a eficaciamediante las modificaciones de
la frecuencia de crisis y la tolerabilidad, y recogiendo los efectos
adversos y favorables relacionados con el farmaco. Resultados Se
refierelaevolucién de 43 nifiosy adol escentes con edad mediade 9,4
afios (1-18 afios), 25 varones, con inicio de crisis con 5,2 afios, 83%
con retraso psicomotor, 63% con alteraciones neurolégicas, con
frecuenciamedia de 49,7 crisis en los 3 meses anterioresy resistencia
a9 farmacosantiepil épticos. Asociando dosismediasde 1.423 mg/dia
de levetiracetam, 72% fueron respondedores (menos del 50% de la
frecuenciadecrisis), suprimiéndoselascrisisen 14%, preferentemen-
teen las crisis parciales, pero también en las mioclo6nicas, acinéticas
y ténicas. Efectos adversos tuvieron 11 pacientes (26,2%), general -
mentesomnolenciaoirritabilidad, quefuerontransitoriosen 6 (14,3%),
tolerables reduciendo la dosis de otros antiepilépticos (2,4%) o de
levetiracetam (4,8%), y que motivaron la supresion del levetiracetam
solamente en un caso (2,4%). Los familiares de 13 pacientes (30,2%)

indicaron mejoria de funciones cognitivas, relacion social y escolari-
zacion, sin relacion directa con la evolucion de las crisis en algunos
casos. Conclusion. El levetiracetam es un nuevo farmaco antiepil ép-
tico eficaz y muy bien tolerado en nifiosy adol escentes con epilepsias
refractarias, cuyos efectos estimulantes sobre la conducta y las fun-
ciones cognitivas contrastan con los otros antiepil épticos.

O 71 Conocimientos, manegjoy actitudes de médicos
frente a pacientes epilépticos: validacion de una encuesta
Pérez-Pérez J, Sosa A, Gonzalez-Campo C, Gaspar A

Hospital Universitario de Canarias. La Laguna.

Objetivo. Validar una encuesta sobre conocimiento, manejo y actitu-
des de los médicos frente a los epilépticos. Materiales y métodos
Mediante encuesta escrita de entregamanual a68 pediatras, incluyen-
do preguntas sobreidentificacion, fuente de sus conocimientos, mane-
jo del paciente epiléptico, actitudes de epilépticos frente a no epilép-
ticos y prejuicios generales. Resultados Responden un 82% de los
encuestados. La mayoria adquieren sus conoci mientos, presencian y
tratan una crisis por primera vez durante su periodo de residencia
hospitalaria. El 64% esta satisfecho con sus conocimientos. El tera-
peuta méas importante y el més valorado es el neuropediatra. Los
pediatras hospitalarios son los que mas antiepil épticos manejan. Los
problemas emocionales y los trastornos de conducta se anotan como
mas frecuentes en epil épticos. Existe un méximo de acuerdo en quela
mayoria de personas no comprende la epilepsia, que los epilépticos
declaren su enfermedad ante futurostrabajosy parapoder conducir, y
un maximo desacuerdo en que no se casen, que no tengan una vida
familiar normal y que contribuyan menos ala sociedad. Conclusion.
Existe alin un importante nimero de médicos que no estén satisfechos
con su conocimientos sobre epilepsia. No se aprecian importantes
prejuicios generales frente a los epilépticos. Hay que considerar la
modificacion de alguna cuesti6n de la encuesta no claramente enten-
dida por algunos médicos.

072-077: TRASTORNOSDEL MOVIMIENTO
AULA 3C. SABADO 14, HORA: 08:30-09:30
MODERADORES: DRA. C. GARZO FERNANDEZ Y DRA. I. LORENTE HURTADO

O 72 Lesionestaldmicas; una causarara de mioclono
difuso no progresivo

Tomassini E, Lépez-Casas J, Conill J, Sans A, Lopez-Sala A,
Fernandez-Alvarez E

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Objetivo. Estudio clinico, neurofisiolégico y de neuroimagen de dos
pacientes con miocloniasy signos piramidales cuyas RM presentan peque-
fias lesiones tdlamicas bilaterales. Casos clinicos De nuestra base de datos
detrastornodel movimiento hemossel eccionado unvarény unanifiade 15
y 8 afios, respectivamente, que presentaban, desde una edad temprana,
mioclonias difusas y lesiones talamicas bilaterales smilares. Se han anali-
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zado: antecedentesfamiliaresy perinatales, desarrollo psicomotor, caracte-
risticasclinicasy curso delasmioclonias, signos neurol 6gicosasociados. Se
realizaron estudio neurofisiol 6gico mediante video-EEG con poligrafia, y
potencial es evocados somatosensoriales (PESS) y examen cognitivo. Las
mioclonias son arritmicas, posturalesy de accion, difusasy se agravan con
lafatigay latension. El curso del trastorno esfluctuante, no progresivo. No
hay ataxia, ni epilepsia. Destacala presencia de hemiparesia derechaen el
nifio, levessignospiramidal esenlanifia, y disartriaenambos. El video-EEG
mostré miocloniasalapoligrafia, sinactividad EEG rel acionabley |osPESS
eran normales, sin respuestas corticales de ato voltae. El tratamiento con
levetiracetam fue transitoriamente beneficioso en el nifio. Conclusiones.
Los estudios neurofisiolégicos no demuestran el origen cortical de las
mioclonias. El caracter no progresivo del trastorno va a favor de una
encefal opatia estética. Especulamos que la lesion télamica objetivada por
RM podria deberse a hipoxia pre o perinatal. Creemos oportuno llamar la
atencion sobre esta patol ogia muy raramente informada.

O 73 Desviacion paroxistica benigna de la mirada al cénit
Martinez-Gonzalez MJ, Gastesi M, Garcia-Ribes A, Garaizar C, Prats JM
Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccién. El sindromededesviaci 6n paroxisticabenignadelamirada
al cénit esunararaentidad que seiniciaen lainfanciatempranay tiende
alaremision espontaneamente. El diagnéstico esclinico. Presentamosen
formatovideogréficounnuevocaso, y el seguimientoalargoplazodeotro
ya publicado. Casosclinicos.Caso 1: nifio de 8 meses, queiniciaepisodios
de desviacion de lamirada hacia arriba, con nistagmo vertical minimo e
inclinacion cefélica hacia adelante para corregir la mirada. Estos episo-
dios aumentaban con procesos intercurrentes y fatiga. A la exploracién
presenta hipotonia global, fuerza muscular conservada y sedestacion
inestable. El EEG fuennormal, y laneuroimagen compatible con hidroce-
falia externa benigna. A los 16 meses, persisten episodios de menor
duraciony frecuencia, y deambulaci6n no independiente. Caso 2: nifiode
13 afios y 9 meses, que inicid la sintomatologia a los 7 meses, con
deambulacién independiente alos 2 afios. En edad preescolar, presentd
ataxia con procesos intercurrentes, torpeza motora, e inestabilidad de la
marcha al finalizar €l dia. A los 9 afios fue diagnosticado de déficit de
atencion con hiperactividad. Actualmente, presentatendenciaalaeleva
cién de lamirada con inclinacién cefdlica, y rendimiento escolar malo.
Conclusiones. Aungue por su evolucién se consideraun trastorno benig-
no, en algunas ocasi ones se asocian signosy sintomas neurol égicos como
torpezamotora, ataxiaduranteepisodiosfebriles, cocienteintel ectual bajo
y trastornos del aprendizaje, que se prolongan en el tiempo.

O 74 Sindromecuello-lengua: untipodecefaleadebreveduracion

Escofet C, Balaguer A, Artigas J, Camprubi M, Lorente |
Hospital de Sabadell. Corporacion Sanitaria Parc Tauli. Sabadell.

Introduccion. El sindrome cuello-lengua es un tipo de cefalea poco
frecuente que se caracteriza por ataques breves de dolor intenso,
punzante, unilateral, enlazonasuperior del cuello oregion occipital . El

dolor se desencadena por |os movimientos de rotacion de lacabezay se
acompafiade parestesiao entumecimiento delalenguaen el mismo lado
del dolor. Caso clinico. Nifiade 14 afios, sin antecedentesdeinterés, que
desde hace 15 meses presenta episodios de dolor en laregion cervical y

auricular derecha, deinicio bruscoy duracion breve. Estos episodios se
desencadenan por los movimientos de rotacion de la cabeza hacia la
izquierday se acompafian de parestesias en lalengua. La exploracion
neurolégica y los exdmenes complementarios —Rx cervical y RM

craneal y medular cervical—fueron normales. Laevolucion del cuadro
hasido favorable sin ningln tratamiento, disminuyendo lafrecuenciae
intensidad de | os episodios. Conclusiones. El sindrome cuello-lenguaes
poco frecuente, pero la clinica es caracteristica e inconfundible. Es
importante conocer estaentidad y diferenciarlade otrostipos de cefalea
de breve duracion. Siempre debe descartarse la posible existencia de
algunaanomaliaenlacolumnacervical, aunque adiferenciadel adulto,
en la mayoria de nifios no se identifican defectos anatébmicos. Se
comenta la fisiopatologia de este curioso sindrome, resultado de la
compresionde C2y delosimpul sos propioceptivosaferentesqueviajan
por el nervio lingual, via hipogloso, alaraiz C2.
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O 75 Sindrome de Sandifer. Persistencia del trastorno
neuroldgico trasla curacion del reflujo. Nuevo enfoque
terapéutico

Lopez-Casas J, Fernandez-Alvarez E, Tomassini E, P6o P, Rib6 J,
Yoldi M, Hernandez-Lagunas T

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. En 1969, Sutcliffe describe laasociacion, en lainfancia,
de herniade hiato con movimientosy posturas anormales de la cabeza,
cuello y parte superior del tronco bajo el nombre de sindrome de
Sandifer, en reconocimiento a neurdlogo britanico, el primero en
relacionarl 0. Posteriormente se observaque solo esnecesario laexisten-
ciadereflujo gastroesofégico (RGE), con o sin herniadehiato, y queen
ocasiones solo se acompafia de torticolis, sin otros movimientos ni
posturas anormales. En los casos publicados, el tratamiento efectivo del
RGE se ha seguido de normalizacién neurolégica, sin que existan
referencias de persistencia de las manifestaciones neurolégicas sin
reflujo. Objetivo. Comunicar dos observaciones de sindrome de Sandi-
fer sin evidenciade RGE. Casosclinicos Caso 1: paciente masculino de
6 afosdeedad, en el quepersistenlosmovimientosy posturasanormal es
a pesar de la resolucién quirdrgica del RGE a la edad de 3 afos.
Tratamiento eficaz con haloperidol. Caso 2: nifiade un afio de edad con
clinica tipica de Sandifer desde el nacimiento, sin RGE demostrable.
Buena evolucion con tratamiento medico. Conclusiones. Postulamos
gue para el diagnostico de sindrome de Sandifer no esimprescindible,
si laclinicaesclara, demostrar €l reflujo. El beneficio del haloperidol en
uno de estos pacientes abre el campo a nuevas estrategias terapéuticas.

O 76 Distonia sensiblea dopa

Fornell J, Ley-Martos M, Alvarez-Garcia E, Pérez-Poyato MS,
Hernandez-Sousa |
Hospital Puerta del Mar. Céadiz.

Introduccion. Las distonias en el nifio son entidades raras en las que
guedan muchos puntos por conocer y que pueden limitar mucho lavida
de los pacientes. Objetivo. Presentar un caso de distonia, interesante por
sus caracteristicas clinicas y evolucion. Caso clinico. Nifio de 11 afios,
quetrasgol peen zonaposterior decabezay cuello comienzaapresentar,
al incorporarse estando en decUbito, bruscas contracciones de cuello en
hiperextensién forzada, dolorosasy cadavez mas intensas, con inclina-
ciony girodel troncoy cabezahacialaizquierda, adoptando unapostura
extrafia que desaparecia a tenderse de nuevo. Los episodios eran cada
vez mas frecuentes y le impedian ponerse de pie y andar. Presentaba
ademésdisfoniacasi total y alglin espasmo enlamuscul aturaperioral. AP
y AF sininterés. A la exploracion destacaba la postura en opist6tonos,
actitud escoliéticaeimposibilidad paraflexionar el cuello. Al intento de
flexion pasiva cervical se intensifica el dolor. Los RMP eran vivos y
presentaba temblor de finas oscilaciones. Presentaba gesto antagonista
complejo que consistia en cruzar ambas manos y brazos en la nuca,
apoyando la cabeza, con lo cual cedia la contraccion. Exploraciones
complementarias: hemograma, bioquimica, cobre, ceruloplasmina, T3,T4,
TSH, enzimas musculares, EEG, fondo ocular y RM craneal, normales.
Se diagnosticé de distonia multifocal de predominio cervical y se traté
con L-dopa, en dosis progresivamente crecientes hasta 125 mg/12 h, con
lo cual mejoraron todos los sintomas. A los seis meses, la mejoria se
mantiene, hace vida normal y solo le queda una actitud distonica de
cuello. Comentarios Subrayar la afectacién laringea, rara en nifios, el
Curioso gesto antagonistay la excelente respuesta alaL-dopa.

O 77 Distonia detorsion generalizada DYT1. Eficacia

de la combinacion de farmacoter apias, baclofén intratecal
y estimuladores palidales

Pascual S, Figueiras R, Garcia-Ruiz P

Hospital Infantil La Paz. Madrid.

Objetivo. Ladistoniadetorsion DY T1 se produce por una mutacién de
este gen, del cromosoma 934, transmitida de forma dominante con
penetrancia variable. El curso clinico en su forma mas severa es
progresivo, dejando al paciente postrado en camay sin ningunaautono-
mia. El objetivo esnotificar laeficaciade nuevasformas detratamiento.
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Caso clinico. Pacientevarén coninicio delasintomatologiaal os 6 afios.
Su padre y su hermano portan también lamutacion DY T1, el primero
con temblor y distonia generalizada leves, y el segundo, asintomatico.
El paciente mejord inicialmente con farmacoterapia oral y toxina
botulinica, pero no evitaron la progresion de la enfermedad. A los 10
afos se le implantd una bomba de baclofén intratecal con beneficio
répido importante (reiniciando lamarcha) pero deterioro posterior, y a
los 12 afios se le implantaron estimuladores en ambos palidos internos
con unamejoriaespectacul ar; previamente estabaen camay sin funcio-
nalidad alguna de miembros superiores e inferiores, logrando tras la
implantacién reiniciar lamarchay ser auténomo paracomer, escribir y
vestirse, con seguimiento de dos afiostras laimplantacion, y permitien-
do disminuir la farmacoterapia a 25% de la previa. Conclusion. El
tratamiento con estimuladores profundos ha sido muy util y con mini-
mos efectos adversos en este paciente.

078-084: PATOLOGIA INFLAMATORIA Y VARIAS
SALON DE ACTOS. SABADO 14, HORA: 11:00-12:15
MODERADORES: DR. F. LOPEZ PISON Y DRA. M. MARTI HERREROS

078 Sindrome de shock hemorrégico y encefalopatia: evolucion
clinica y de neuroimagen. Presentacion de 2 casos clinicos

Nascimento A, Garcia-Cazorla A, Sans A, Vernet A, Campistol J, P6o P
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Objetivos Determinar las caracteristicas clinica, de laboratorio, EEG y
de neuroimagen al inicio de la enfermedad y en el seguimiento de los
pacientes con sindrome deshock hemorréagicoy encefal opatia (HSES).
Casosclinicos Se describelaevolucion de dos pacientes menores de un
afio, previamente sanos, que presentan deformabruscasignos deshock,
diarrea, fiebre, encefal opatia, convulsiones, afectacion renal y hepética
y signos de CID. Se analizaron los resultados de laboratorio, EEG y
neuroimagen en los periodos iniciales y de recuperacion, asi como las
secuelas neuroldgicas detectadas. El prédromo caracterizado por un
cuadro diarreico, la grave afectacion multisistémicay las importantes
secuelas neurolégicas en lactantes previamente sanos, son las caracte-
risticas més relevantes observadas en estos pacientes. No se logro
determinar agente infeccioso ni alteraciones en los estudios metaboli-
cos, inmunol dgicos y de coagulacion para explicar la etiologia de esta
patologia. En el EEG se observaron paroxismos multifocales y en la
neuroi magen seevidenciaron signosdeatrofiaen gradovariabley areas
de hemorragiay necrosislaminar cortical difusas. Los datos analizados
no permiten determinar la causa de este sindrome. Conclusiones. El
HSESesun sindrome poco frecuentey posiblementeinfradiagnosticado
de causa desconocida, predomina en menores de un afio y se presenta
con afectacion neurol gicay multisistémicagrave. Son necesarios mas
estudios paraconocer |laetiopatogeniay mejorar las medidas de soporte
terapéutico en esta enfermedad.

O 79 Encefalomielitis aguda diseminada. Revisidon casuistica
de un periodo de 12 afios

Garcia-Bodega O, Diaz-Suarez M, Bajo-Delgado A, Cabrerizo R,
Pefia JL, Lopez-Pison J

Hospital Infantil Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. La encefalomielitis aguda diseminada (ADEM) es una
enfermedad inflamatoriay desmielinizante del SNC de curso agudo o
subagudo, relacionada con infecciones o vacunaciones previas. Pre-
senta sintomatol ogia neurol 6gica multifocal. La RM es la prueba de
eleccion. El diagnéstico diferencial escon esclerosis multiple. Pacien-
tesy métodos. Estudio retrospectivo deloscasosde ADEM, por clinica
y neuroimagen compatible, en la Unidad de Neuropediatria del Hos-
pital Infantil Miguel Servet, desde mayo de 1990 hastamarzo de 2003.
Resultados. Delos6.370 nifiosval oradosen este periodo, 10 cumplian
loscriteriosdeinclusion. Laedad mediafuede 6 afiosy 2 mesesy siete
eranvarones. En cuatro existiael antecedentede un proceso infeccioso
0 vacunacion. La afectacién clinica fue plurisintomética, siendo los
sintomas més frecuentes ataxia, dismetria, temblor, somnolencia,
paresias y afectacion de pares craneales. Seis pacientes tenian pleoci-
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tosis linfocitariaen el LCR. Solo dos pacientes presentaban alteracio-
nes en el fondo de ojo. Cinco recibieron tratamiento con corticoides.
La evoluciéon ha sido favorable, excepto en dos: uno por persistir
neuropatia éptica corticodependientey el otro por discinesiaen mano
derecha. Discusion. El diagnéstico de ADEM se establece por la
evidencia de afectacién multifocal clinica y de neuroimagen, y es
dependiente de una evolucion compatible. La diferenciacion con la
esclerosis multiple no siempre es posible de forma absol uta, especial-
mente en las formas recidivantes. Se deben realizar controles de RM
mientras no se normalicen.

O 80 Hemicerebdlitis cortical postinfecciosa

Pacho C, Garcia-Cazorla A, Aznar G, Sans A, Boix C, Campistol J
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. La cerebelitis aguda es un cuadro neurolégico de inicio
brusco que asocia sintomas cerebel0sos y, en ocasiones, sintomas de
encefalitis. En el nifio, la causa més frecuente es la infecciosa y la
evolucion es favorable en la mayoria de los casos. En genera la
afectacion clinicay radiol6gica es bilateral, siendo la unilateral excep-
cional. Caso clinico. Nifiade5 afiosy medio con cuadro febril de cuatro
diasdeevolucién, tendenciaalasomnolenciay cinco crisisconvulsivas
generalizadas. A laexploracién presentaalteracion del nivel deconcien-
ciaquealternasomnolenciacon irritabilidad, signos meningeos negati-
vosy no hay focalidad neurolégica. El LCR, EEGy TAC craneal fueron
normales. A las 24 horas del ingreso inicia clinica cerebelosa de
predominio en hemicuerpo derecho con hemiparesiahomolateral. Enla
RM ala semana del comienzo del cuadro hay signos de inflamacion
limitados al cortex del hemisferio cerebeloso derecho. Las manifesta-
ciones clinicas remiten casi en su totalidad en 10 dias. A los dos meses
tan solo presentaleve dismetriay temblor en brazo derecho. En RM de
control hay signos de atrofiadel hemisferio cerebel oso af ectado. Discu-
sion. Lahemicerebelitisesun cuadro excepcional quesdlo sehadescrito
en otras tres ocasiones. En estos casos se asocia en la mayoria una
hemiparesia homolateral y una evolucion a atrofia del hemisferio
cerebel oso afectado.

O 81 Esclerosis multiple infantil. Unarara enfermedad

Tajada L, Santolaya M
Hospital de Basurto. Bilbao.

Introduccion. La esclerosis multiple es una enfermedad muy infre-
cuente en lainfancia. Por debajo de los 10 afios de edad se considera
excepcional y su diagnéstico debe ser efectuado con cautela. Caso
clinico. Presentamos el caso de un varén de 10 afios, cuya sintomato-
logiaseinici6 hace 3 con manifestaciones clinicas compatiblescon un
sindrome de hipertensién intracraneal (cefal ea, vomitos, decaimiento,
papiledema). La RM mostraba imagenes de aspecto pseudotumoral,
con edemaen su periferia, muy extensasy distribuidas asimétricamen-
teanivel supraeinfratentorial. En unas semanas, la recuperacion del
paciente fue completay comenzo entonces un periodo durante el cual
laenfermedad se manifestd en formade brotes, con deterioro neuro-
I6gico en el transcurso de los mismos (cefalea, decaimiento, ataxia,
oftalmoplejia...) y recuperacion posterior, al principio completa, des-
pués solamente parcial. En la RM aparecieron nuevas imagenes,
manteniéndose las ya existentes sin casi variaciones. Se demostré la
presenciadesintesisintratecal delgGy unabandaoligoclonal en LCR.
Enlaactualidad, y desde hace afio y medio, se viene produciendo un
deterioro lento —aunque progresivo—en el paciente, sin brotesidenti-
ficables. Como es obligado en unaentidad de estetipo, se harealizado
un exhaustivo cribado de otras patologias, entre ellas encefalitis de
origen infeccioso, neuroborreliosis, sida, leucodistrofias, vasculitis.
Incluso fue practicadaunabiopsiaal iniciodel proceso, lacual informa
de una inflamacion perivascular inespecifica y descarta posibles
tumores, sarcoidosis, etc. El tratamiento ha consistido en pulsos de
corticoides en el transcurso de los brotes y, en los Ultimos meses,
teniendo en cuentalamalaevolucion del paciente, se hainstaurado un
tratamiento inmunosupresor, concretamente pulsos mensual es de ci-
clofosfamida (6 ciclos). Con estaterapia, se haconseguido unacierta
estabilizacion del deterioro progresivo que veniamos observando.
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Conclusion. Aunquelaesclerosismultipleinfantil sueleseguir uncurso
benigno como consta en la mayoriade las series publicadas, creemos
gue este caso podria corresponder a una forma agresiva de dicha
enfermedad.

0O 82 Coreay sindrome antifosfolipido en nifia de 13 afios

Garcia-Pérez MA, Martinez-Granero M, Martinez-Campos M, Bueno
M, Espino M
Fundacion Hospital Alcorcon. Madrid.

El corea es una manifestaci on neurol égica infrecuente del sindrome
antifosfolipido (SAFL) (1,3%), aunque entre los SAFL iniciados
antes de 15 afios el corea es mas frecuente (14%). Caso clinico. Dos
semanas antes inicia adormecimiento de boca y disartria, y dias
después comportamiento raro, inquieta, confusa, con movilizaciones
continuasdetroncoy cara, insomne, triste, y hadejado el colegio. Sin
antecedentes familiares ni personal es. Exploracion neurol égica: bra-
dipsiquiay torpezacognitiva, coreageneralizado sin otras alteracio-
nes ni signos deficitarios. Examenes: ECG y ECO cardiaca, norma-
les. Video-EEG: actividad enlenteciday desorganizada, sin descargas.
RM cerebral normal. Hemograma con plaquetas y bioquimica com-
pleta normal, aminoacidos y acidos organicos en orina: normales.
ASLO 717, FR normal, complemento normal. LCR normal. Frotis
faringeo: sin Streptococcus pyogenes. Coagulacion normal. Ac. an-
ticardiolipinalgG (ACA) y 3, glicoproteinal IgG, y Ac.lUpico (AL)
positivos. ANA positivo, ENA y Ac. anti-ADN nativo negativos. Se
le realiza tratamiento sintomatico del corea con pimozida y del
trastorno depresivo con sertralina. Posteriormente, tras recibir los
AL, ACA, ANA y B3, glicoproteina positivos se piensa en un SAFL y
se anticoagula con sintrom. La pimozida se retiraen 2,5 meses, tras
desaparicion del corea. Comprobadoslos ACA y AL pasados 2 meses
siguen positivos. Conclusion. El estudiode ACA y AL esobligado en
el corea en la infancia. Su pronto diagnéstico mejora el manejo
clinico y su pronéstico. En el caso de nuestra paciente mujer, el
tratamiento anticoagulante le previene de las complicaciones trom-
béticas y de futuras posibles complicaciones obstétricas.

O 83 Sindrome de Guillain-Barré de presentacion atipica

Cuadrado M, Vernet A, Garcia-Cazorla A, Campistol J
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. El sindrome de Guillain-Barré (SGB), polineuropatia
adquirida mas frecuente en la infancia, esta caracterizado por una
debilidad muscular aguda, simétricay progresiva, que general mente
aparece unos dias después de unainfeccién o unainmunizacién. Los

agentes infecciosos mas frecuentemente implicados son herpes vi-
rus, hepatitis no A no B, Mycoplasma y Campylobacter jejuni. El
diagndstico se basa en la clinicay en los hallazgos electrofisiol 6gi-
cos. Caso clinico. Varén de 13 meses con cuadro clinico de vomitos,
meningismo y somnolencia progresiva, orientandose como cuadro
meningoencefalitico, con hallazgo posterior de arreflexia global,
pardlisis facial y oftalmoplejia, diagnosticandose de SGB a los
cuatro dias de su ingreso. La neurografia demostré la afectacion
desmielinizante y el liquido cefalorraquideo la disociacién albumi-
nocitolégica. Conclusiones. EI SGB es un trastorno generalmente
limitado al sistemanervioso periféricoy en su presentacién tipicano
suele ofrecer dudas diagnoésticas; sin embargo, cuando aparecen
otros signos o sintomas como manifestaciones de afectacion del
sistema nervioso central, el diagnéstico y por ello el tratamiento
puede verse retrasados. Se revisan los casos de SGB descritos en la
bibliografia como presentaciones atipicas, especialmente aquellos con
sintomas de afectacion central y otros casos que comparten hallazgos
con laencefalitis benignadetronco cerebral y con el sindrome de Miller
Fisher.

O 84 Tratamiento de la panencefalitis escler osante subaguda
con inosplex oral einterferon-alfay ribavirina intraventriculares
Garzo MC, Navarro ML, Gurbindo MD, Bert6 J, Soler J

Hospital Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccion. La panencefalitis esclerosante subaguda es una com-
plicacién de lainfeccion por el virus del sarampién, parala que no
se ha establecido aln tratamiento. Caso clinico. Presentamosun nifio
de 9 afios que ingresa con un peculiar trastorno de conducta y
espasmos miocloénicos. Se diagnostica de panencefalitis esclerosan-
tesubaguday seiniciauntratamiento coninosiplex oral einterferén-
alfaintraventricular en dosisprogresivashastallegar a1.000.000 U/m?
dosveces por semana. El deterioro esprogresivo, por |o que se afiade
al anterior tratamiento inmunoglobulinas primero y posteriormente
ribavirinaintraventricular sinlograr estabilizacion; el empeoramien-
to continuaba. Seintentd un tratamiento antii nflamatorio con pentoxi-
filinacomo anti-TNF, provocandol egran hiperexcitabilidady debién-
doseproceder asuretirada. Seharealizado un exhaustivo seguimiento
neuroldgico, serolégico e inmunolégico. La evolucion esta siendo
desalentadora en seis meses. Conclusiones a) Dada la devastadora
naturalezadeestaenfermedady sufatal prondstico sedebeintentar la
terapia combinada; b) Debe continuar el estudio de lanaturaleza de
esta enfermedad para poder encontrar alguna terapiaefectiva; c) Se
debe formar un grupo de estudio espariol de esta enfermedad, para
participar en conjunto, con los gruposinternacional es existentes, cuya
colaboracién nos hasido de gran ayuda.

POSTERS

P1-P11: DEGENERATIVAS
DISCUSION: AULA 3A. SABADO 14, HORA: 09:30-10:30
MODERADORES: DR. M. CASTRO GAGO Y DR. M. RUFO CAMPOS

P 1 Ataxia crénica no progresiva autosomica dominante
con hipoplasia vermianay polineuropatia axonal
Aguilera S, Arcocha J, Zubieta J, Narbona J

Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Objetivo. Aportar la observacion de una familia con ataxia congénita
no progresiva(ACNP), hipoplasiacerebel osay polineuropatiaaxonal .

Casos clinicos. Caso 1: mujer, seguidaen nuestro centro desde los 10
afos por leve ataxia, disartria cerebelosa y pies cavos, sin cambios
desde la infancia hasta la edad actual de 21 afios; ROT conservados,

excepto aquileos, que desaparecen al os 13 afos; sensibilidad profunda
normal; inteligencia normal-media. Caso 2: varén, sobrino de la an-
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terior por viamaterna, consultaal osseisafiospor marchaataxicadesde
el segundo afio, disartria cerebelosa y pies cavos; los ROT estan
presentes, no presenta signos corticoespinales y la sensibilidad pro-
fundaesta conservada; el paciente mejorasus habilidades motorascon
el avancedel desarrollo. LaRM muestraen ambos sujetosunaidéntica
hipoplasia vermiana, sin cambios alo largo del seguimiento. Ambos
presentan PESS normales a lo largo de toda la evolucion, pero con
signos neurofisiol gi cos de polineuropatia axonal sensitivomotora, al
igual que la madre del caso 2, hermana del caso 1 y clinicamente
asintomética. Conclusion. El caso familiar presentado cumple crite-
riosde ACNP, por hipoplasia cerebelosa, alaque se une unapolineu-
ropatia axonal sensitivomotora, con herencia autosémica dominante.
Laevolucién esnulao muy escasa. El largo tiempo de seguimiento en
el caso 1 verifica la naturaleza estética de la afeccién cerebelosa (y
quiz4, muy escasamente progresivadelapolineuropatia). Subrayamos
el diagndstico diferencial frente a otras ataxias familiares con ROT
conservados, de caracter netamente progresivo.
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P 2 Ataxia cerebelosa por déficit de coenzima Q10

Aracil A, Artuch R, Villaroya M, Briones P, Vilaseca MA, Galvan M,
Mas A, Pineda M
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Caso clinico. Paciente de 13 afios de edad que desde €l inicio de la
marcha present6 ataxia truncal. A los 5 afios de edad fue visitada en
nuestro centro. En la exploracion se evidencio leve disartria, dismetria
de predominio en extremidad superior derecha, hiporreflexia, ataxia
truncal y pies planosvalgo bilaterales. Cl (WISC): 82. Sepractico EMG
y VC, EEG, estudio cardioldgico, alfafetoproteina, Screening metabd-
lico en sangrey orinaque fueron normales. LaRM craneal mostr6 una
atrofia de cerebelo. La evolucion clinica ha sido estable hasta la
actualidad a los 12 afios. Se practica una oxidacion de sustratos en
linfocitos, determinacién deléctico, piravico, aminoacidosy ubiquino-
na en sangre que fueron normales. La biopsia muscular evidencia un
gran aclmulo de mitocondrias en posicién subsarcolémica con la
microscopia electronica. El estudio bioquimico revela una actividad
deficiente de NADH:citocromo C oxidorreductasa (complejos 1 +111 de
lacadenarespiratoriamitocondrial) y succinato:citocromo C oxidorre-
ductasa(complejos|l+111), con actividad normal del complejo 1. Estos
resultados indicaban una posibl e deficienciade coenzima Q10, quefue
confirmada por estudio del homogenado muscular por HPLC: 0,056
mmol/g proteina (VR: 0,142-0,538 mmol/g proteina). Se confirma el
diagndstico de ataxia cerebelosa con deficiencia de coenzima Q10 en
musculo. Seiniciatratamiento con coenzima Q10 en dosis progresivas
hasta 2.500 mg/dia/oral con controles clinicosy bioquimicos periédi-
cos. Conclusion. Ladeficienciaprimariade coenzima Q10 en el muscu-
lo podriaser otradelasataxias hereditarias debidas aun dafio oxidativo.
El diagnostico deberealizarse con ladeterminaci 6n delas concentracio-
nes de coenzima Q10 en el mUsculo para poder iniciar precozmente el
tratamiento que mejora el cuadro clinico.

P 3 Ataxia-telangiectasa
Roldan S, Serra J, Benavides R, Mora-Navarro D, Delgado MA
Hospital Virgen de las Nieves. Granada.

Introduccion. Enfermedad degenerativa multisistémica de herencia
autosdmica recesiva, caracterizada por ataxia cerebelosa progresiva,
telangiectasias oculocuténeas y predisposicion ainfecciones y neopla-
sias. El defecto genético consiste en una mutacion del gen ATM locali-
zado en 11g22.23. Objetivo. Presentar loscasosde AT estudiadosen dos
hospitales generales, revisando las caracteristicas clinicas, exploracién
neurol 6gica, exdmenes complementarios, tratamiento y evolucién. Pa-
cientesy métodos. SeestudiaalOnifioscon AT diagnosticadossegunlos
siguientes criterios. De seleccién: ataxia cerebel osa progresivadeinicio

precoz; presencia de al menos una de las siguientes condiciones:

telangiectasi as ocul ocuténeas, apraxia oculomotora, infecciones de re-
peticion; ateraciones en cualquiera de los siguientes estudios: afa-
fetoproteina elevada, alteracion en lainmunidad humoral o celular. De
confirmacion: genética molecular. A todos se le practicaron historia
clinica, exploracion neurol 6gi ca, pruebasdeneuroimagen, alfa-fetopro-
teina, estudio inmunol dgico y en tres casos estudio de genética mol ecu-
lar. Se diferencian dos grupos, tratados con inmunoglobulina (4 casos)

y no tratados (6 casos), anotando si existe diferencia en la evolucion
clinica entre ambos grupos. Resultados La incidencia por sexos fue
igual, la edad media de presentacion de las diferentes manifestaciones
clinicasfue de 14 meses paralaataxia, 3,5 meses paralastelangiectasias,

apraxiaoculomotora3 afios (4 casos) y coreoatetosis 6 anos (6 casos). La
alfa-fetoproteina se encontré elevadaen 7 casos. L as pruebas de neuro-
imagen fuerontodasnormales. Trastorno delainmunidad humoral en5
casos, celular 1 caso y trastorno mixto en 4 casos. Estudio de genética
molecular en 3 casos. Evolucion: exitusen 3casosalos14, 15y 17 afios,

todos por neoplasiaslinforreticul ares. Grupo no tratado: 6 coninfeccio-
nesderepeticion, bronquiectasia(4 casos). Grupotratado: 4 sininfeccio-
nes de repeticion. No hubo diferencias en la evolucion neurol6gica.
Conclusiones. a) Laalfa-fetoproteina elevada en toda ataxia cerebel osa
es un marcador importante de sospechade AT; b) Lainmunoglobulina
intravenosa es beneficiosa para las complicaciones infecciosas, no asi
paralaevolucion neurol dgica; ¢) El estudio genético esimprescindible
paralaconfirmacion diagndsticay parael diagndstico prenatal.
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P 4 Estudio molecular en la ataxia de Friedreich

Fons MC, Lépez MJ, Larrodé P, Bueno I, Ramos F, Olivares J
Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa. Zaragoza.

Introduccion. La ataxia de Friedreich es una enfermedad progresivay
hereditaria autosdmica recesiva cuyo defecto génico se localiza en el
gen 9913y consiste en unaexpansion del triplete GAA. Eslaformamas
comUn delasataxiashereditarias con unapreval enciade 1/50.000. Caso
clinico. Nifiade 12 afos, segundahijade padres sanos, presentapérdida
de equilibrio e inestabilidad en la marcha de 2 afios de evolucién.
Siempre ha sido una nifia torpe a la deambulacion, al subir y bajar
escalerasy no saltaalapatacoja. Desarrollo psicomotor adecuado. EF:
fenotipo armonico. Habla escandida. Nistagmo horizontal. Ausculta-
cion Cd: soplo sistélico. Escoliosis. Pies cavos con caida del antepié.
Prueba dedo-nariz con dificultad. Arreflexia de cuatro extremidades.
Marchainestable con aumento de labase de sustentaci6n. PC: hemogra-
ma, bi oquimica, sedimento orina, enzimasmuscul ares, estudio oftal mo-
|6gico, evaluacion cardioldgica (ECG, eco-Doppler, Holter, SPECT),
electromiograma, potenciales evocados de tronco, RM cerebral y ra-
quis: normal es. Electroneurogramay potencial es evocados somatosen-
sitivos: patol 6gicos. Estudio molecular de la paciente: homocigotapara
|a mutacion expansiva con 787 repeticiones GAA (N: 6-33); padresy
hermana: portadores. Tratamiento: vitaminaE + idebenona. Conclusio-
nes. a) El diagnésticodelaAF sebasaenlaclinicay el estudiomolecular;
b) El tratamiento es multidisciplinar; c) La idebenona (andogo del
coenzima Q10 ) se ha aprobado como tratamiento parala AF y se ha
relacionado con unareduccion de la hipertrofia cardiaca, ladisartriay
lamotricidad finaen menores de 18 afios.

P 5 Atrofia muscular espinal asociada a hidrocefalia,
agenesia parcial del cuerpo calloso y sordera neurosensorial
de caréacter familiar

Martinez-Salcedo E, Rodriguez-Ferrén E, Ruiz L, Reig R, Alenda C,
Baiget M

Hospital General Universitario de Alicante. Alicante.

Introduccion. La atrofia mucular espinal (AME) esta caracterizada por
una progresiva degeneracion y pérdida de células del asta anterior en el
cordén medular y en ocasiones en los nicleos del tronco cerebral,
ocasionando una debilidad muscular simétrica y atrofia. La AME es
causada por una alteracion genética del locus 5gq11-g13 que condiciona
una mutacion del gen SMN. Antes del advenimiento de los tests de
genética molecular se realizaron intentos de clasificar las AME en
subtiposdiscretos; sinembargo, ahoraesevidentequee fenotipode AME
es un continuo sin una clara delimitacion. La asociacion de sordera
neurosensorial con hidrocefaliay agenesiaparcial del cuerpo calloso ha
sido aceptadacomo sindromede Chudley-M culloughenlaactualidad sin
locus cromosdmi co candidato con patron mendeliano autosémico recesi-
vo. Se han descrito casos de AME tipo | asociados a diversos sindromes
y anomalias congénitas como hipoplasiapontocerebel ar tipo 1, sindrome
orofaciodigital, encefal opatia mioclénicatemprana, sindrome de fractu-
rascongénitasmuiltiples, defecto atrial septal, complejoagiria-paquigiria
Caso clinico. Presentamos el caso de un varén de 7 meses con col pocefa-
lia, agenesia parcia del cuerpo calloso de carécter familiar asociando
AMEtipol.y realizamosunablsguedabibliograficaempleandoMEDLI-
NE y Omin Database. No hemos encontrado ninguna referencia de esta
asociacion en las bases bibliogréficas referidas. Conclusién. Creemos de
interés comunicar este caso ante la posibilidad de identificar un locus
cromosodmico parael sindrome de Chudley-Mcullough

P 6 Amaurosis congénita de L eber en gemelos monocigotos:
presentacién atipica

Nascimento A, Sanmarti F, Conill J, Morales M

Hospital Sant Joan de Deu. Barcelona.

Objetivos. Describir las caracteristicas de la presentacion y evolucién
clinica, alteraciones en ERG, PEV y del fondo de ojo de los pacientes
con amaurosis congénita de Leber (ACL). Casos clinicos. Se presenta
el cuadro clinico inicial y la evolucion de dos hermanos gemelos
monocigotos de 19 afios, con epilepsia parcial, atrofia cerebelosa y
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retraso mental asociado adistrofiaretiniana. Seanalizanlosresultadosde
losestudiosdelaboratorio, ecograficos, de neuroimagen, PEV, PEATC,
ERGy EEG obtenidosduranteel estudio delos pacientes. Esde destacar
laforma de presentacién atipica de estos pacientes: en primer lugar, la
escasa sintomatol ogiavisual inicial, y en segundo lugar, lagravedad de
laepilepsia, caracterizadapor crisisfocal esdelargaduracion (10-20 min)
y frecuentes (30-50/mes), evidenciando caracteristicas electroclinicas
quesugierenunaepilepsiafrontal dedificil control. Enel fondodeojose
objetivo palidez del disco optico sin otras alteraciones. El ERG mostro
una alteracion en larespuesta fotopicay escotopica. EnlaRM cerebral
se observo atrofia cerebel osa. El estudio metabdlico en sangrey orina,
ecosonogramarenal y serie esquel éticafueron normal es. Conclusiones.
LaACL esunadistrofiageneralizadade conosy bastones. Secaracteriza
por unaafectacién visual aisladao asociadaaotrasalteraciones, conuna
gran heterogenicidad clinicay genética. Seplantealaposibilidad deque
estaformade presentacion atipicasetratedeunavariantedelaexpresion
deestaenfermedad.

P 7 Digrofia neuroaxonal infantil. Sindrome neur odegener ativo
con atrofia cer ebelosa e hipotonia mixta como datos sugestivos
Blanco O, Eiris J, Pefia J, Fernandez-Bustillo J, Pintos E,

Castro-Gago M
Hospital Clinico Universitario. Santiago de Compostela.

Introduccién. Ladistrofianeuroaxonal infantil (DNAI) esunaenfer-
medad neurodegenerativa autondmica recesiva de causa desconoci-
da. Clinicamente cursacon un estancamiento y regresion psicomoto-
resdeinicio en el primer o segundo afo delavida, con hipotoniamixta
gueprogresaaunatetraplejiaespastica, atrofiaopticay demenciacion
progresivas, sobreviniendo la muerte hacia el final de la primera
década de la vida. Objetivos Presentar un caso de DNAI en el que se
descarté una citopatia mitocondrial y una deficiencia de alfa-N-
acetil-galactosaminidasa. Caso clinico. Varén de 30 meses de edad
conunretrasoinicial de adquisiciones psicomotoras de forma global
con posterior regresion. En la exploracion fisica presentaba afecta-
cién neurol 6gicagrave con hipotoniamixta, hipotrofiamuscular con
debilidad generalizada y nistagmo bilateral. RM cerebral: leve au-
mento del espacio subaracnoideo con atrofiade vermisy hemisferios
cerebelosos; EMG y ENG normales inicialmentey con posterioridad
signos de denervacion en EMG y disminucion de la amplitud de las
respuestas motoras con preservacion de la velocidad de conduccién
enlaENG. Histol 6gicamente se demostro la presencia de axones con
axoplasma expandido con las tipicas inclusiones tubulovesicul ares.
Conclusiones. Los hallazgos clinicos y |os resultados de las explora-
ciones corresponden a unaformaclasicade DNAI, que ha de sospe-
charse ante: a) Estancamiento y posterior regresion del desarrollo
psicomotor antes del segundo afio; b) Hipotonia, atrofia muscular y
arreflexiaglobal inicial con af ectacion piramidal posterior; c) Hallaz-
gos EMG iniciales normales con signos posteriores de denervacion;
d) Atrofia cerebelosa (hemisferios y vermis); e) Déficit visual; f)
Histopatologia caracteristica.

P 8 Paraplgia espastica familiar (PEF) con hiperqueratosis
palmoplantar y polineuropatia

Bastero P, Vargas L, Romero A, Artieda J, Villas C, Narbona J
Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Introduccion. Las PEF plus revisten diversas variedades, de las que
aportamos un nuevo caso. Caso clinico. Paciente femenino de 14
afos de edad, que acude para valoracion de una Ulcera indoloray
osteomielitis de primer dedo de pie derecho, de evolucién térpida,
iniciada tres afos atras. Seguida anteriormente en otro centro por
extremidades inferiores en hiperextension desde el inicio de la
bipedestacion alos 10 meses, y luego deambul aci 6ntorpe, en equino,
a los 20 meses. No antecedentes perinatales. Le objetivamos una
paraparesia espastica grave, con ROT aquileos ausentes e hipoeste-
siatactil, dolorosay vibratorial 5-S2. Hiperqueratosisimportanteen
piesy en las palmas, con Ulcera no dolorosa en primer dedo de pie
derecho. RM cerebral y medular normales. El estudio electrofisiol 6-
gico confirma polineuropatia sensitivomotora axonal, distal en ex-
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tremidadesinferiores. Con |aalta sospecha de encontrarnos ante una
paraplejia espéastica atipica, exploramos también a la familia y
encontramos lamisma hiperqueratosis palmoplantar en lamadre, sin
trastorno neurol 6gico clinico ni neurofisiolégico. Laulceraindolora
y la osteomielitis evolucionaron favorablemente con cirugiay anti-
bioterapia, y cabe sefialar que fueron los datos-guia para investigar
el componente polineuropético en esta paciente. Conclusiones Cree-
mos que se trata de unaformade parapl ejia espastica hereditariacon
polineuropatia axonal e hiperqueratosis, con herencia autosémica
dominante. Esta asociacién ha sido objeto de escasas comunicacio-
nes anteriores por otros autores.

P 9 Forma clasica de enfermedad de Pelizaeus-M er zbacher
secundaria a duplicacion en € gen PLP

Blanco O, Alvarez-Moreno A, Soler C, Eiris J, Castro-Gago M
Hospital Clinico Universitario. Santiago de Compostela.

Introduccion. La enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher es una rara
formadeleucodistrofiasudandfilatransmitidadeformarecesivaligada
al cromosoma X. Afecta exclusivamente a la mielina del SNC y esta
causada por una deficiencia de la proteina proteolipidica (PLP), codi-
ficada en Xg21.2-g22. Se manifiesta siguiendo un patrén clésico o
connatal y asocia histagmo, estridor y manifestaciones piramidoextra-
piramidal esen el marco de un cuadro deretraso psicomotor y regresion
de presentacion y curso clinico variables. Objetivos Descripcion delos
hallazgos clinicos, neurofisiol égicos, neurorradiol6gicos y genetico-
molecul ares en un caso de enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher. Caso
clinico. Varon de 37 meses de edad con grave retraso psicomotor,
nistagmo, coreay distonia con un perfil evolutivo estacionario. En las
exploraciones complementarias se destaca una grave hipomieliniza-
cion supratentorial en presencia de hallazgos el ectrofisiol gicos peri-
féricos (EMG y VCN) normales. El estudio genético mediante PCR
confirmo la sospecha clinica al objetivar una duplicacion en el gen de
las PLP. Conclusion. Lapresente observacion correspondeaunaforma
clésicadelaenfermedad de Pelizaeus-Merzbacher, lacual debe consi-
derarse ante la asociacion de: a) Retraso psicomotor; b) Nistagmo
precoz; c) Afectacién piramidoextrapiramidal; d) Ausenciade afecta-
cién neurofisiol 6gica periférica; €) Patrén neurorradiol 6gico de hipo-
mielinizacion del SNC.

P 10 Pili torti primario. Descripcion de un caso

Rodriguez-Hernandez P, Duque R, Lopez-Mendoza S, Delgado M
Hospital Universitario Ntra. Sra. de Candelaria. Santa Cruz de Tenerife.

Introduccién. Lasanomaliasen el pelo suponenunhallazgoimportan-
te en varios trastornos del desarrollo. Entre esas anomalias figura el
pili torti, condicion enlacual laestructuradel pelo seencuentrarotada
180° sobre su eje. Caso clinico. Paciente varén de 4 afiosy 3 meses de
edad que acudio6 remitido a nuestra unidad por presentar hipotricosis
en cuero cabelludo y cejas, con pelo quebradizo y ensortijado. No
existian antecedentes familiares o personales de interés. Exploracion
fisica: peso, tallay perimetro cefélico en percentiles normales. En la
inspeccion destaco narinas antevertidas, filtrummarcado, |abios grue-
sos, paladar ojival y pliegues palatinos. Presentaba hipotricosis loca-
lizadaen cejasy cuero cabelludo. El pelo eradelongitud inferior ala
normal, quebradizo, fragil, ensortijado y con varios cambios en la
direccion de crecimiento a lo largo de su extension. La exploracion
fisicay neurolégica fue normal. La valoracion psicol dgica presentd
funciones cognitivas conservadas. Examenes complementarios: he-
mograma, VSG, bioguimica general y cribado de metabolopatias
resultaron normales, al igual quelaceruloplasminay cobreen sueroy
el estudio de aminoé&cidos en suero y orina. No present6 alteraciones
en el electroencefalograma. Los potenciales evocados auditivos de
tronco cerebral mostraron hipoacusia de transmision, secundario a
otitis media serosa bilateral. Neuroimagen normal. Discusion. La
aparicion delaanomaliaesinfrecuente. Existen unaveintenade casos
descritos en la bibliografia. El diagndstico diferencial se establece
fundamentalmente con sindromes que asocian pili torti y retraso
mental generalmente importante, pili torti y sordera neurosensorial
congeénitay con el sindrome de Menkes.
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P 11 Dificultades en € diagndstico etiolégico

de las calcificaciones intracraneales.

Sistemética clinica para su orientacion diagnostica
Vidal R, Uriz S, Parra C, Tenorio V, Ballesca M, Esteba M
Hospital de Terrassa. Terrasa.

Introduccién. Debido a que Fahr (1930) fue presumiblemente el
primero en publicar una familia con calcificaciones intracraneales
(CIC) y manifestaciones clinicas de tipo neurodegenerativo, a pos-
teriori se empezé autilizar sunombre como epdnimo para pacientes
con CIC y fisiopatologia también desconocida (sindrome de Fahr,
MIM 213.600). Pero no fue hasta 1943 cuando Albright describi6 el
pseudohipo-PTH y 10 afios mas tarde este mismo autor describi6 el
pseudopseudohipo-PTH, ambas entidades también con CIC y posi-
bles manifestaciones neurol 6gicas. Ello permiti 6 descubrir que al gu-
nos de los pacientes catalogados previamente como sindrome de
Fahr presentaban en realidad alguna de estas nuevas entidades. Si
bien el diagnéstico diferencial delasCIC estaformado hoy en diapor
‘docenas’ de entidades etiol 6gicas diferentes, cuando nos referimos
al sindrome de Fahr destaca su marcada heterogeneidad clinica,
variada edad de presentacion, diversos tipos de herenciay variada
localizacion de las CIC. Objetivos a) Disefiar un diagnostico dife-
rencial delas CIC enlaedad pediétrica; b) Establecer unasistematica
para disefiar el estudio etioldgico; c) Presentar casuistica propia.
Casos clinicos. Exposicion de 5 casos. Principales grupos de CIC: a)
Variantes de la normalidad; (b) Hereditarios, como cromosomopa-
tias, sindromes monogeénicos (trastornos de PTH, etc.); c) Causas
adquiridas como infecciones, etc.; d) Causas plurifactoriales; €)
Causas idiopéticas como el sindrome de Fahr, etc. Conclusion. El
conocimiento de la clinica y fisiopatologia de cada una de las
entidades constituye la principal estrategia para orientar el estudio
etiolégico de estos pacientes.

P12 -P23: MALFORMATIVAS
DISCUSION: AULA 3C. SABADO 14, HORA: 09:30-10:30
MODERADORES: DR. C. CASAS FERNANDEZ Y DRA. T. RODRIGUEZ COSTA

P 12 Anomalias del sistema nervioso central detectadas
prenatalmente mediante resonancia magnética: trastornos
delainduccién ventral y dorsal. Formas sindr dmicas
Escofet C, Martin C, Lorente |, Artigas J, Gabau E, Mellado F
Hospital de Sabadell. Corporacion Sanitaria Parc Tauli. Sabadell.

Objetivos Analizar lasanomaliasdel sistemanervioso central (SNC)
diagnosticadas prenatalmente durante los Gltimos cinco afios en
nuestro centro y valorar laimportancia de la resonancia magnética
(RM) en su diagndstico. Pacientes y métodos Se han estudiado 197
mujeres embarazadas mediante RM, debido a la sospecha clinica o
ultrasonogréfica (US) de anomalias fetales. En 71 mujeres, con un
total de 76 fetos, se sospecharon anomalias del SNC. Delos 76 fetos,
32 tenian trastornos de la induccion dorsal y ventral. 13 fetos
correspondian a cromosomopatias. Resultados. Las anomalias de-
tectadas fueron: defectos del tubo neural (n = 6), holoprosencefalia
(n=3), labio leporino (n = 4), paladar hendido (n = 1), agenesia del
vermis cerebeloso (n = 2), hipoplasia cerebelosa (n = 2), romboen-
cefalosinapsis (n = 1) y megacisterna magna (n = 3). Ademas, 13
fetos tenian anomalias compatibles con cromosomopatiay uno con
distrofia miotonica. Los hallazgos fueron normales en 4 casos. Las
anomalias fueron Unicas en 13 casos y asociadas a otras malforma-
ciones en 15. La RM proporcion6 datos adicionales ala US en 10
casos. Se haseguido laevolucién clinicade 12 nifios. Conclusiones.
El diagndstico prenatal de las anomalias del SNC puede predecir la
viabilidad fetal, orienta en el prondstico y tratamiento del recién
nacido y tiene implicaciones para el consejo genético. LaRM es un
método no invasivo parael estudio del SNC fetal que puede propor-
cionar informacién de mucho valor, adicional a estudio US.
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P 13 Anomalias del sistema nervioso central detectadas
prenatalmente mediante resonancia magnética: trastornos
de la proliferacion, diferenciacion, comisuracién, migracion
y trastornos destructivos

Escofet C, Martin C, Lorente |, Artigas J, Gabau E, Mellado F
Hospital de Sabadell. Corporacién Sanitaria Parc Tauli. Sabadell.

Objetivos Analizar las anomalias del sistema nervioso central (SNC)
diagnosticadas prenatal mente durante | os Ultimos cinco afios en nues-
tro centroy valorar laimportanciadelaresonanciamagnética(RM) en
su diagndstico. Pacientes y métodos Se han estudiado 197 mujeres
embarazadas mediante RM, debido ala sospecha clinica o ultrasono-
gréfica (US) de anomalias fetales. En 71 mujeres, con un total de 76
fetos, se sospecharon anomalias del SNC. De los 76 fetos, 39 tenian
trastornos de la proliferacion, diferenciacién, comisuracion, migra-
cion y trastornos destructivos del SNC fetal. Resultados Las anoma-
lias detectadas fueron: megacefalia (n = 1), quiste aracnoideo (n = 2),
quistediencefdlico (n= 1), agenesiao hipoplasiadel cuerpo calloso (n
=10), esquisencefalia (n = 2), hidranancefalia (n = 1), hidrocefalia (n
= 4), ventriculomegalia (n = 14), megacisterna magna (n = 3) y
hemorragia cerebelosa (n = 1). Los hallazgos fueron normales en 8
casos. Las anomalias fueron Unicas en 22 casos y asociadas a otras
malformaciones en 9. La RM proporcioné datos adicionales en 16
casos. Se ha seguido la evolucion clinica de 23 nifios. Conclusiones.
El diagndstico prenatal de las anomalias del SNC puede predecir la
viabilidad fetal, orienta en el prondstico y tratamiento del recién
nacido y tiene implicaciones para el consejo genético. La RM es un
método no invasivo para estudiar el SNC fetal y puede proporcionar
informacion de gran valor, adicional al estudio US.

P 14 Displasia septooptica

Mora-Navarro D, Serra J, Delgado MA, Diaz-Rodriguez E,
Fernandez-Aparicio A

Hospital Juan Ramon Jiménez. Huelva.

Introduccion. Descrito por De Morsier (1956), se caracteriza por
hipoplasiade uno o0 ambos nervios 6pticos, malformacionesdelalinea
media cerebral y disfuncién hipotdlamo- hipofisaria no constante.
Poco frecuente y etiologia poco clara, predominando la hipotesis
genética(3p21.2-21.1). Presentamosun caso con el objetivodeincluir
este sindrome dentro de los trastornos endocrinol6gicos para un
diagndstico precoz y un correcto seguimiento. Caso clinico. Nifio de
7 afos que consulta por crisis parciales complejas. Antecedentes
personales: hipoglucemia sintomética neonatal, en tratamiento por
talla baja (déficit de GH) e hipotiroidismo. Desarrollo psicomotor
normal. Buen nivel escolar. Exploracion neurolégica normal, salvo
estrabismo no paralitico de Ol. Exploracion oftalmoldgica: agudeza
visual de Ol < 0,1, que no mejora con estenopeico; endotropia no
paraliticaOl de 12-14 dioptrias; fondo de ojo con grave hipoplasiaOl.
Examenes complementarios. EEG actividad paroxistica temporal
derecha. PEV ante damero reversible, ausencia de respuesta Ol, ante
flashretraso enlatenciaOl. RM craneal : ausenciade septopel lucidum,
hipoplasia de nervio 6ptico izquierdo y mitad de quiasma éptico,
hipoplasiadetallo hipofisario. Conclusiones. a). El sindrome se puede
presentar en nifiossin trastornosneurol égi cos, conretraso psicomotor,
crisis epilépticas, trastornos motores o extrapiramidales, déficit de
atencion o autismo. En la neuroimagen se puede hallar agenesia de
cuerpo calloso, esquisencefalia, atrofiacerebel osa, etc.; b) Lahipopla-
sia 6ptica es decisiva para el diagnostico; c). Los trastornos endocri-
nol 6gicospueden ser el sintomaguia; d) El hi popituitarismo congénito
puede condicionar una ictericia colostética neonatal

P 15 Lipomasintracranealesen pediatria. Estudio de 20 pacientes

GOmez-Gosalvez F, Téllez de Meneses M, Menor F, Aleu M, Sala AG,
Rubio A, Carbonell J, Mulas F
Hospital Virgen de los Lirios. Alcoy.

Objetivos Los lipomas intracraneales (LIC) son malformaciones
congénitasinfrecuentesy benignas debidas ala persistenciaanéma-
la de la meninge primitiva en la laminaterminalis. El objetivo del
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presente estudio es conocer |os sintomas que mas frecuentemente se
relacionan con los LIC en |la edad pediétrica, asi como valorar si
tienen relacion directa con su ubicacion y con su asociacion a otras
malformaciones cerebral es. Pacientes y métodos. Se han estudiado
de formaretrospectiva 20 pacientes pediéatricos con LIC diagnosti-
cados entre 1985 y 2003 en tres hospitales de la Comunidad Valen-
ciana. Resultados Delos 20 pacientes el 70% son mujeresy |laedad
media al diagnostico del LIC fue de 5,3 afos (intervalo: 2 meses a
13 afos). La sintomatologia neurolégica inicial predominante fue
de retraso psicomotor en 8 pacientes (40%) y cefal ea persistente de
predominio migrafioso en 6 (30%). L os exdmenes neurorradiol 6gi-
cos mostraban unaubicacién en cisterna pericallosaen 10 pacientes
(50%), en cisterna cuadrigéminaen 5 (25%), 3 en el gje infundibu-
lomamilar (15%) y los restantes en cerebelo y 111 ventriculo. La
Gnica malformacion cerebral evidenciada fue la hipoplasia del
cuerpo calloso en 7 pacientes (35%). Conclusiones. @) La sintoma-
tologianeurol égicaevidenciadaen el momento del diagnéstico del
LIC en el 70% de los pacientes fue el retraso psicomotor global y la
cefalea, b) En el 75% delos pacienteslaL|C se encontrd en cisterna
pericallosa y cisterna cuadrigeminal; c) La anomalia asociada al
LIC esla hipoplasia del cuerpo calloso que se relaciona casi en el
50% de los casos con un lipoma pericalloso; d) En solo 3 pacientes
(15%) se ha podido relacionar ubicacion (lipoma pericalloso),
sintomatol ogia (retraso psicomotor global) y malformacion asocia-
da (hipoplasia del cuerpo calloso).

P 16 Infeccion congénita por citomegalovirus

y paquigiriadifusa. A prop6sito de un caso

Cabrerizo R, Diaz-Suarez M, Garcia-Bodega O, Pefia JL, Rebaje V,
Lopez-Pison J

Hospital Infantil Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccién. La infeccién congénita por citomegalovirus es una
causa importante de secuelas neuroldgicas graves en el nifio. Las
| esiones neuropatol dgi cas principal es son infiltrados inflamatorios de
meninges y focos diseminados de necrosis parenquimatosa mas o
menos extensos, los cuales se calcifican, sobre todo en la region
periventricular. La consecuencia mas frecuente de las lesiones des-
tructivas es la microcefalia; la hidrocefalia es rara. A menudo se
observa polimicrogiria, pero también se pueden encontrar otros tras-
tornos del desarrollo morfol 6gico como agenesia del cuerpo calloso,
agiria, paquigiria, esquisencefaliay porencefalia. Caso clinico. Nifia
de 18 meses con hepatomegaliatransitorianeonatal, retraso psicomo-
tor, tetraparesia espasticay microcefalia con un perimetro cefalico en
el tercer percentil. LaTAC craneal muestraunapaquigiriadifusa. Los
estudios serolégicosy el cultivo devirusen orinason compatibles con
unainfeccion congénita por citomegal ovirus. Discusién. Destacamos
laimportanciade considerar lainfecci6n congénitapor citomegal ovi-
rus, que puede estar infradiagnosticada, como causa de distintos
trastornos del desarrollo del sistema nervioso central. El prondstico y
el consejo genético son diferentes a los de otras causas, como otros
problemas disruptivos intradtero, y las hereditarias, como agunas
enfermedades peroxisomales y las formas genéticas. Las estrategias
paraprevenir lainfeccion congénitapor citomegal ovirusy mejorar su
prondstico son complejasy objeto de discusion.

P 17 Carlosll: un fenotipo arevisar
Ferrando-Lucas MT
Grupo de Trabajo de la SENP: Historia de la Neuropediatria espafiola.

Introduccién. El Gltimo monarcaespafiol delaCasadeAustria(1661-
1700) hasido objeto de diferentes aproxi maciones psicopatol ogicas.

Definido como un hombre de corta inteligencia, agravada por una
educaci 6n descuidaday un exceso de proteccidn materna, las conclu-
siones giran alrededor de |a nefasta politica de matrimonios consan-
guineos. Raquitismo y eunucoidismo se cuentan entre |as patologias
invocadas. Objetivo. Describir |asemiol ogianeurol 6gicaque presen-
té durante su infancia. Metodologia. Andlisisderetratosy bibliogra-
fiabasada en documentos delaépoca. Resultados. Carlosl| esun nifio
macrocefalico; con problemas importantes de alimentacion en sus
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primeros afios, que pasaran a actitud compulsiva frente ala comida.
Grave retraso de lamarcha: alos 2 afios alin es presentado en brazos,
y a los 4 no posee una marcha estable. Catarros e infecciones
constantes con supuracion de ganglios cervical es. Rabietas, impulsi-
vidad, frases estereotipadas, problemas de atencion, caprichos, tozu-
dezy conductainfantil. Educado en un entorno politico hostil, del que
sumadreintentaraprotegerlo, nuncaconseguiraaprender otralengua
que el espafiol, con grandes dificultades en lectura y escritura.
Conclusiones. a) Es poco aceptable que lareina Mariana, luchadora
hasta el fin de sus dias para la continuidad de la linea sucesoria
legitima, descuidase hastatal extremo laeducacion de su hijo, unrey
al que desde su primera infancia le sera discutida la corona; b) El
andlisis de la semiologia del Ultimo Austria esta lejos de haber sido
agotada y tanto la evolucion de su fenotipo fisico como los rasgos
conductual es merecen ser revisados.

P18 L actantecon hidrocefaliasecundariaaquistedel | ventriculo
Mufioz-Albillos MS Lopez-Pison J, Caceres A, Eiras J, Abenia-Uson MP,
RebageV

Hospital Obispo Polanco. Teruel.

Introduccién. La descompensacion de una hidrocefalia se puede
manifestar de diferentes maneras, siendo en general esta clinicala
gue determinael momento mas oportuno paralacirugia. Lasderiva-
ciones ventricul operitoneal es resuel ven lamayoria de estas hidroce-
falias sin problemas. Caso clinico. Presentamos el caso de una
lactante de 16 meses con hidrocefalia triventricular, secundaria a
quistede Il ventriculo. Consulté por retroceso en la adquisicién de
la marcha en los Gltimos dos meses. Embarazo y parto: normales.
DPM previo: normal. Examen fisico destaca: PC de P50 a >P97 en
tres meses, irritabilidad, fotofobia, torticolis, limitacion de lamovi-
lidad ocular externa, ROT exaltados. RM, hidrocefalia triventricu-
lar, con signos de hiperactividad, acueducto de Silvio permeable.
Derivacion ventriculoperitoneal . Control neuroimagen TAC al mes:
ventriculos laterales bien drenados, 111 ventriculo balonizado sin
drenar, quiste ocupando por completo el 111 ventriculo. Reinterven-
cion con extirpacion parcial de pared quistica, resuelve hidrocefalia
ventricular, se genera hidrocefalia externa. Neuroimagen control
posterior: regresion lenta de hidrocefalia externa. Clinicamente:
recupera marcha autbnoma, desaparece afectacion de pares, PC se
estabiliza. Conclusiones. Ante este caso se plantea tener en cuenta
los diagnésticos diferenciales en las hidrocefalias triventriculares.
Sefialamos el interés del control de neuroimagen precoz tras la
derivacién, en casos de hidrocefalias triventriculares.

P 19 Coexistencia de calcificaciones periventriculares

y microdelecién del gen L1S1 en un nifio afecto de lisencefalia
Toméas M, Bernal A, Espaia T, Sonlleva A, Gisbert J, Pefialver O
Hospital Francesc de Borja. Gandia.

Introduccién. Lalisencefalia es un trastorno de la migracion neuro-
nal caracterizada por ausenciade surcosy circunvolucionescerebra-
les. En la lisencefalia tipo | se ha detectado una delecién en el
cromosoma 17p13.3. El gen responsable de esta malformacion se
conoce como el gen LIS1. Por otra parte, esta descrita la asociacion
de la lisencefalia a infecciones intrauterinas, fundamentalmente
citomegalovirus, siendo las cal cificaciones periventriculares un sig-
no radiol 6gico de esta embriopatia. Presentamos un caso en el que a
pesar de haberse encontrado una calcificacion periventricular en la
tomografia axial computarizada (TAC), se ha detectado la microde-
lecién en el cromosoma 17p13.3. Caso clinico. El paciente consulté
en nuestro hospital por primeravez alaedad de 21 meses por retraso
psicomotor y crisis de espasmos en flexién en nimero de 20-30/dia.
Setrata de unafamiliaprocedente de Bulgaria. Enla TAC se observa
unaausenciade circunvoluciones cerebral es, coexistiendo con otras
zonas con escasas circunvoluciones. Se aprecian calcificaciones
periventriculares anteriores derechas. En el estudio genético se
detecté una delecidn intersticial en el cromosoma 17, que afecta a
una copiadel gen LI1S1. Discusion. El caso que aportamos presenta
la calcificacion periventricular y la delecion del brazo corto del
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cromosomal7. Laespecificidad delascalcificacionesperiventricula-
rescomo signoindirecto deinfeccidn por citomegalovirus, alaluz de
nuestros hallazgos, deberia ponerse en entredicho. La presencia de
calcificaciones periventriculares en un nifio con lisencefaliano debe
eximir de larealizacion de un estudio genético.

P 20 Sindrome X frégil en nifias. Revision delaliteratura:
necesidad de un metaandlisis

Ferrando Lucas MT
Asociacion SXF. Madrid.

Introduccion. La identificacion del gen FMRP1 implicé entender
mejor la semiologia cognitivoconductual del sindrome X fréagil.
Detectar el fenotipo cognitivoconductual es basico para su diagnos-

tico. Enlas nifias, tanto el diagnéstico como el abordaje terapéutico
se encuentran interferidos por un menor conocimiento del mismo.
Objetivo. I dentificar |os datos que en la bibliografia aparecen como
significativos, para la sospecha diagnosticay el seguimiento, en las
nifias. Metodologia. Revisién de publicaciones indexadas de los
Ultimos 5 afios; busqueda depurada mediante FRAXA, X fragil,
nifias, mujeres, edad 0-18 afios, cualquier lengua, espafiol . Resulta-
dos Las publicaciones en 6rganos oficial es de sociedades genéticas
predominan sobre las neurol 6gicas o pediatricas. L os textos dedica-
dos de modo exclusivo a nifias con mutacidén completa son escasos
porque se aborda de modo global laedad infantil y adulta, asi como
premutaciones y mutaciones completas. El dato més referido es la
timidez extrema. La capacidad intelectual, variable, con un ClI

normal en el 40% de los casos. Dificultades en mateméticas, trastor-
no especifico del aprendizaje y sindrome de Gertsman estan docu-
mentados. La relacion entre nimero de repeticiones, metilacion y
clinicaes contradictoria. Conclusiones a) El nimero de publicacio-
nes concernientes a aspectos cognitivos en las nifias con mutacion
completa es escasa; b) Ladocumentacion se encuentra predominan-
temente en publicaciones genéticas; ¢) Se encuentran casi ignoradas
en las publicaciones en espafiol; d) Lavariabilidad de las manifesta-
cionescognitivas documentadas aconsejaun analisis pormenorizado
de la bibliografia, punto de partida para definir la semiologia, su
correlacion genotipicay datosdealarmaqueindiquen el diagnostico.

P 21 Alteraciones dela sustancia blanca

cerebral en las cromosomopatias

Arellano M, Garcia-Cazorla A, Garcia-Bargo D, Baguero M, Gean E,
Campistol J

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion y objetivos. Las alteraciones de la mielinizacion en las
enfermedades cromosomicas se han descrito sobre todo en el sindro-
me 18q (hiperintensidad de la sustancia blanca—SB—en T ,), relacio-
nadas con una alteracién de la proteina basica de la mielina. Otras
autosomopatias muestran en ocasiones un retraso en lamielinizacion
0 una disminucion del volumen de la sustancia blanca. Nuestro
objetivo es evaluar las alteraciones de la sustancia blanca en los
pacientes con cromosomopatias seguidos en nuestro hospital. Pa-
cientes y métodos. Se han diagnosticado 42 pacientes con cromoso-
matias, excluyendolatrisomia21 desde 1999. Nuevetenian aneupl oi-
dia de los cromosomas sexuales (ACS) y 33 anomalias estructurales
delosautosomas (ACA). Seestudid laimagen cerebral en 12 deellos:

5ACSy 7 ACA. Seanalizé la SB en las secuencias T,, T, y FLAIR.

Resultados Delos 12 casos, 7 tenian unaSB andmala: 4 ACS: XXYY,

XXY, XXX, XXXXY,y3AEA: XY (16)/XY,add (7) p22, 47 XY +mar
y 46 XY, del(6)(p22). En estos pacientes se encontraron imagénes
hiperintensasen T ,con morfol ogiapseudonodul ar, mucho masmarca-
daen FLAIR, periventricularesy subcortical esaisladas o agrupadasy

asociadasaunadilataci6n ventricular moderadas. Conclusiones. a) Las
anomalias de la SB descritas en |as cromosopatias probablemente son
mascomunesdelo quesecreiay no sélo por alteracion del cromosoma
18; b) No hemos encontrado descritas estas alteraciones en las ACS
(Klineferter, etc.); c) Deben existir factoresdesconocidosrel acionados
com lamielinizacion en otroscromosomasregulados por cromosomas
sexual es supernumerarios.
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P 22 Incontinentia pigmenti de Bloch-Schulzber ger

con extensas lesiones cerebrales neonatales

Lopez-Laso E, Camino R, Gomez-Santacristina E, Alvarez-Marcos R,
Guzman J, Collantes A, Jiménez R

Hospital Reina Sofia. Cérdoba.

Objetivo. Comunicar un caso clinico de incontinentia pigmenti (I1P)
con extensas | esiones cerebral es de presentacion neonatal . Caso clini-
co. Recién nacida que ingreso alas 48 horas de vida por crisis clénica
del miembro superior derecho. Enlaexploracién destacaban maltiples
lesiones cutaneas vesiculopustulosas en miembros derechos. En las
siguientes horas present6 tres crisis de hipertonia, apneay cianosisque
cedieron con fenobarbital. Al dia siguiente, nueva crisis cl6nica de
miembros derechos que se control6 tras afiadir fenitoina. La madre
mostraba varios dientes conicos, maculas hipocromas en miembrosy
una lesion hiperpigmentada en muslo. Se realizé un estudio EEG que
revel6 la presencia de puntas multifocales sobre una actividad de
fondo normal. La exploracién fisica mostraba leve hipertonia de
miembrosinferiores. Las|esiones cutaneas evolucionaron en diferen-
tes estadios, presentando cambios en su localizacion. Se realizo
biopsiade piel que demostro acantosis, espongiosis, microvesiculasy
vacuolizacion de laldminabasal, con intensainfiltracién eosinofilica
dermoepidérmica compatible con IP. Una RM craneal en el periodo
neonatal mostré lesiones corticosubcorticales frontales bilaterales y
otraoccipitoparietal izquierda, con retraccion delos surcos, sugerente
de etiologiaisquémica, y alteracion lineal de laintensidad de la sefial
de la cortical compatible con necrosis laminar (hemorragia cortical
postinfarto). Conclusion. La P puede presentarse con extensas lesio-
nes cerebrales en el periodo neonatal.

P 23 Sindrome de Pascual-Castrovigjo | 1.

A propdésito de un caso

Aguilera MA, Cruz G, Carrasco MA, Méarquez J, Escudero J
Hospital Universitario Virgen de Valme. Sevilla.

Introduccion. El sindrome de Pascual-Castrovigjo |1 es un sindrome
neurocutaneo complejo deunaprevalenciaelevada, depredominioen
el sexo femenino y que asocia hemangiomas cutaneos (capilar o
cavernoso) asociados amalformaciones vasculares (intra o extracere-
brales) y en menor porcentaje a malformaciones cerebralesy cardia-
cas. Casoclinico. Aportamos el caso de una paciente de 10 meses que
presentaa mesde vidaun hemangiomacutaneo supraciliar izquierdo,
de rapido crecimiento y aumento con el Ilanto, que condiciona estra-
bismoy molestias oculares. Antecedentes familiares: lamadre presen-
ta diabetes mellitus tipo |. Antecedentes personales: ingresada en el
periodo neonatal paraobservacion por hijade madre diabética, detec-
téndose durante su ingreso hipoglucemia e hipocal cemia asintoméati-
caslevesy soplo cardiaco, que en ecocardiografiase aprecio hipertro-
fia de tabique interventricular. Se realiza TAC cranea en el que se
observa atrofia corticosubcortical de region parietotemporal izquier-
da. EnlaRM congadolinioy angio-RM seevidencialaarteriacerebral
mediaafilada, con flujo entrecortado y hemangiomas en region para-
vertebral izquierda. La paciente presenta en la actualidad desarrollo
psicomotor normal y hemiparesia derecha. Conclusiones. Recalcar la
necesidad derealizar pruebasde neuroi magen en nifios con hemangio-
mas cutaneos, para descartar malformaciones vasculares.

P24 —P41; PATOLOGIA ADQUIRIDA: MI SCELANEA
DISCUSION: AULA 3A. SABADO 14, HORA: 11:00-12:30
MODERADORES: DR. J. EIRIS PUNAL Y DR. C. GARAIZAR AXPE

P 24 Lahemorragia periintraventricular

en e recién nacido a término

Rodriguez-Ferrén L, Martinez-Salcedo E, Ruiz L, Romero B, Tarazona J
Hospital General Universitario. Alicante.

Introducci6n. Lahemorragiaperiintraventricular (HPIV) sintométicaes
poco frecuente en el recién nacido atérmino (RNT), con unaincidencia
estimada de 0,5-1/10.000 RNT vivos. Puede ser secundaria a asfixia
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perinatal, traumati smo obstétrico, coagul opatias, hiperviscosidad o mal -
formaciones arteriovenosas, pero existe un nimero significativo de
pacientes en los que no es posible identificar ningun factor etiol dgico.
Casos clinicos. Presentamos dos casos de hemorragia intraventricular
en RNT previamente sanos, que ingresaron por convulsiones generali-
zadasalos 13y 15 dias de vida respectivamente. El L CR fue hemético
en ambos casos, y las ECO mostraron sendas hemorragias intraventri-
culares. Los estudios de coagulacién fueron normales y se realizaron
angio-RM gue no mostraron malformaciones arteriovenosas. El primer
caso desarroll6 hidrocefalia que preciso derivacion ventricul operito-
neal, y enlaexploracion seapreci6 hemiparesiaizquierda. Enel segundo
caso no aparecio hidrocefalia, y laexploracion neurol 6gicafue normal,
salvo leve hipotoniacervical. Discusion. LaHPIV ‘idiopética’ del RNT
ocurreen RN sin patologiaprevia, queseinician entrelos 7y 21 diasde
vida con signos de HTIC y convulsiones y que presentan hemorragias
intraparenqui matosas o intraventricul ares, sin etiologiaidentificable. El
lugar de sangrado se discute y no esta claramente establecido. Se ha
atribuido arestosdelamatriz germinal, |os plexos coroi deos o pequefias
malformaciones vascul ares que resultasen indetectables tras el sangra-
do. El prondstico se considera bueno en lineas generales, aungue en
funcion de la localizacién y extension de la hemorragia puede haber
secuelas a corto o largo plazo.

P 25 Paralisis cerebral infantil (PCl) y anorexia temprana,
importancia de la anamnesis en € diagnoéstico y tratamiento

Benac M, Palau P, Haro J, Robres D, Viosca E
Hospital de Sagunto. Valencia.

Introduccion. Los nifios con encefalopatia perinatal grave presentan
riesgo elevado de secuelas neuroldgicas y psicoldgicas;, ademas, el
naci miento trauméati co puede reactivar factoresderiesgo psicol égicoen
la madre dificultando el establecimiento del vinculo madre-hijo. La
influenciadedichosfactoresenlaconductaalimentariaresultadedificil
diagndstico en estos nifios. Objetivo. Plantear el diagndstico deanorexia
temprana en nifia con PCI: importancia de la anamnesis para detectar
factores de interaccion familiar patégenos. Caso clinico. Nifia de tres
afios con tetraparesia espastica. Embarazo atérmino, ceséarea por sufri-
miento fetal agudo, APGAR: 1/4/6. Ingresa por encefalopatia
hi poxi coisquémicagrave, aspiracion meconial, neumotérax y convul-
siones. Altaa mes con buena succién, aungue rechaza contacto fisico.
Al sexto mes reingresa por gastroenteritis, es alimentada por sonda e
inmovilizada durante 10 dias. Desde entoncesrechazael alimentoy los
padreslafuerzan hastautilizar técnicas de maltrato, consultando angus-
tiados a distintos profesionales por la marcada anorexia. El reconoci-
miento de técnicas coactivasjunto con lasinapropiadasinterpretaciones
y sentimientos de los padres respecto a la nifia, nos hace sospechar
factores psicol égicos en la familia de interaccion negativa. Consultado
un psicologo, alos 9 meses diagnostica anorexiatraumaética con depre-
sién esencial. A los 20 meses, coordinado con equipo pediétrico, inicia
tratamiento hospital ario con psicoterapiade latriada, observando clara
mejoriadelaanorexia, vitalidad y contacto social delanifia. Conclusion.
Investigar factores de disfuncion familiar en la anamnesis permite,
incluso en casos de grave afectaci 6n neurol gica, detectar alteraciones
en la conducta e instaurar tratamiento psicoterapéutico apropiado evi-
tando terapias equivocadas.

P 26 Sindrome diencefélico: a propdésito de un caso

Cazorla MR, Verdi A, Granados MA, Zambrano E, Cobas J, Falero MP,
Sanchez MP, Méarquez MD, Crespo A, Sentchordi L, Alonso JA
Hospital Virgen de la Salud. Toledo.

Introduccion. El sindrome diencefélico o sindrome de Russell se carac-
teriza por la aparicion de emaciacion progresiva durante el primer afio
devida, apesar de unaingestaadecuada. Son lactantescon unadel gadez
pronunciada, palidez, estado deal ertaehiperactividad. Serelacionacon
tumores (gliomas) hipotalamicos y épticos, y se ha encontrado en
craneofaringiomasy tumoresdefosaposterior. Presentamosun paciente
con un glioma hi potal &mi co-opti coquiasmatico con estas manifestacio-
nes. Caso clinico. Lactante varon de 4 meses queingreso por cuadro de
vomitos, rechazo de tomasy pérdida de peso de 1 mesde evolucion. A
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laexploracion presentaba somatometria con peso en percentil 3y talla
en percentil 25, distrofiacon escaso paniculo adiposo y leve hipertonia
axial. Fueron realizadas determinaciones analiticas y cribado metabdli-
co, conresultado normal, y en el trénsito digestivo superior aparecié un
reflujo gastroesofégico. Fue dado de alta con medidas antirreflujo y
férmula con hidrolizado de proteinas. Dos meses después se objetivo
nistagmo bilateral, hipertonia e irritabilidad. Se realiz6 resonancia
magnética cerebral en la que aparecié una gran masa en la region
supraselar con afectacion quiasmatica, sugestiva de glioma de vias
Opticas-hipotadlamo. Seintervino realizandose exéresis parcial tumoral,
precisando después tratamiento sustitutivo hormonal.. L os meses poste-
riores presento crisistonicas, irritabilidad marcaday alteracion del ciclo
vigilia-suefio. Fallecié alos 12 meses de vida. Conclusion. La ausencia
de signos y sintomas neurol 6gicos explica el retraso en el diagnostico.
Un nistagmo multidireccional aparece como sintomade presentacionen
el 43% de los casos, Util para la sospecha de un tumor cerebral en €l
pacienteconfallo demedro. Lacausaultimadelaemaciaci 6n parece ser
lainterrupcion de proyecciones hipotal dmicas.

P 27 Quiste aracnoideo derivado y sindrome de pseudotumor
Lépez-Laso E, Camino R, Collantes A, Gil M, Garcia-Martinez E,

Lépez-Zafra J
Hospital Reina Sofia. Cordaoba.

Objetivo. Presentar una paciente con quiste arachoideo derivado que
desarroll 6 dos complicaciones infrecuentes: herniacion de amigdal as
cerebel osastrasderivacion supratentorial y sindrome de pseudotumor
por malfuncionamiento de la derivacién. Caso clinico. Paciente diag-
nosticada de quiste aracnoideo silviano izquierdo desde el periodo
neonatal, hallazgo en ecografiatransfontanel ar realizada por trombo-
peniaisoinmune. A los2 afiosdevidaseobjetivacrecimiento del quiste
con efecto masa. Esintervenidapara col ocaci6n de derivacién quiste-
peritoneal. A los7 afios de edad presentacefal ea, vomitos, papiledema
y paresiade V| par bilateral compatiblecon sindrome de pseudotumor,
desarrollando tres episodios de similares caracteristicas en cuatro
meses. L osestudi osde neuroi magen mostraron descenso deamigdal as
cerebel osasindistinguible delamalformacién de Arnold-Chiari tipo 1
y ausencia de reexpansion del quiste aracnoideo respecto a controles
previos. Seinstaurd tratamiento con esteroides con lo que desapareci6
la clinica en los dos primeros episodios. En el tercer episodio es
intervenidapararevisar lavalvula, sustituyéndolapor otrade presion
bajay perfil de adultos. A las 48 horas desaparecen |os sintomas y
signos de hipertension intracraneal. Una semana mas tarde es reinter-
venida por recurrencia de la clinica, encontrandose obstruccién al
drenaje valvular. Desde entonces la paciente no ha precisado trata-
miento farmacol 6gico, permaneciendo asintomética, con resolucion
del papiledema y la oftalmoplejia. Conclusion. Presentamos una
paciente con quiste aracnoideo supratentorial derivado, complicado
por herniacion de amigdal as cerebelosas y episodios de sindrome de
pseudotumor por malfuncionamiento valvular.

P 28 Hipertension intracraneal idiopética
Yoldi M, Dura T, Hernandez T, Gallinas F
Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Introduccion. Lahipertensiénintracraneal idiopética (HII) se caracte-
rizapor lapresenciade sintomasy signos de hipertensién intracraneal
con LCR y neuroimagen normales. Su fisiopatologia se desconoce,
aunque se rel aciona con trastornos hematol 6gi cos, endocrinol 4gicos,
farmacos, etc. que condicionarian la circulacion del LCR. Casos
clinicos. Se presenta una serie de 7 casos con HlI, analizandose sus
caracteristicasclinicasy evolutivas. Eran 2 varonesy 5 mujeres, entre
4y 14,8 afosde edad. Antecedentesfamiliares, personales, desarrollo
psicomotor y rendimiento escolar normales, salvo obesidad (2) y
supresion brusca de esteroides (1). Consultaron por cefaleas (7) con
vomitos (4) y pérdida de agudeza visual (5) o estrabismo (2). Todos
tenian papiledemabilateral y en 2 casos afectacion del V1 par. Presion
del LCR: 300-700 mmH,O, con leve pleocitosis (2). RM craneal
normal. PEATC, visualesy somatosensoriales normales. EEG normal
o enlentecido (2). Con acetazolamida o corticoides y punciones
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lumbares evacuadoras se logré la remision clinica, salvo en un caso
que present6 una amaurosis bilateral casi completa que preciso deri-
vacion ventriculoperitoneal. Conclusiones. La cefalea, de caracter
opresivo y localizacion frontal, con signos de organicidad, fue el
sintomamas comun. El papiledemaesun signo caracteristico delaHl|
gue suele acompariarse de alteraciones visuales. Laparesiadel VI par
se relaciona con aumentos bruscos de la presion intracraneal que
remite cuando ésta se normaliza. Generalmente la HIl es un cuadro
autolimitado y con buena respuesta al tratamiento médico, reservan-
dose | os procedi mientos quirrgicos para aquellos casos con deterioro
gravedelavision, como ocurrié en unapaciente delaserie presentada.

P 29 Hidrocefalia secundaria a sindrome de vena
cava superior como complicacion de cirugia cardiaca

Domingo MR, Escudero F, Hernandez M, Puche A, Casas C,
Rodriguez-Costa T
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia.

Introduccion. La hidrocefalia obstructiva extraventricular puede ser la
consecuenciadel sindromedevenacavasuperior (VCS), unacomplica-
cion poco frecuente de la cirugia cardiaca. Presentamos una nifia con
hidrocefalia progresiva por obstruccién intracardiaca del drenaje de
VCS, complicacién de cirugia correctora de transposicion de grandes
arterias (d-TGA). Caso clinico. Nifia de tres afios, sin antecedentes
familiares ni perinatales deinterés. En periodo neonatal se diagnostico
de d-TGA vy fue intervenida con técnica de mustard modificada (se
abocaron las venas pulmonares a tricspide y venas cavas amitral, con
sendos injertos). Postoperatorio sin complicaciones, no tuvo trombosis
venosa. Refieren evolucion favorable, salvo megacefalia progresiva.
No acudieron a revisiones hasta los tres afios, entonces PC de 59 cm,
irritabilidad y aumento de circulacion colateral en caray cuello, explo-
racion neurol6gicanormal. RM cerebral: dilatacion sistemaventricular
y espacio subaracnoideo. Angio-TAC: permeabilidad de senosvenosos,
troncos supradrticos, yugularesy cavasuperior hastaentradaen auricu-
la. Cateterismo cardiaco: obstruccion intracardiaca a drenaje de VCS.
Seintervino quirdrgicamenteabocando V CSacavainferior connorma-
lizaciondel drenajevenoso. No serealizé drenajeni derivaciondel LCR.
Evolucion cardioldgica y neuroldgica favorables. Conclusiones. La
hidrocefalia comunicante puede ser una complicacién del sindrome de
VCS por trombosis, tras la cirugia de cardiopatias congénitas, y debe
tenerse en cuenta en el seguimiento de estos nifios. La obstruccion
mecanica de VCS es rara, especialmente con técnica de mustard
modificado. Se hacomunicado quelahidrocefaliareviertetrasresolver
la obstruccion venosa. Se realiza revision bibliogréfica.

P30 SCIWORA: unmodoinfrecuentedelesion medular traumatica

Martin M, Villaverde A, Martinez M, Prats J
Hospital de Cruces. Barakaldo.

Objetivo. SCIWORA (spinal cord injury without radiographic abnor-

mality) hace referencia a un tipo de lesion medular traumética sin
fractura-luxacion. Es comdn en nifios tras traumatismos de entidad
considerable. Presentamos una nifia que, tras un traumatismo cervical

minimo (latigazo cervical), manifesté clinica de lesion centromedular
cervical alta, de modo diferido, sin objetivacion en la neuroimagen de
fracturaoluxacion delacolumnacervical . Caso clinico. Nifiade 12 afios
que sufre latigazo cervical durante la practica de equitacion. 24 horas
despuésiniciade modo brusco con dolor cervical y debilidad muscular.
Se objetiva en la exploracion una tetraparesia de claro predominio
braquial, sin afectacion sensitiva con reflejos hipoactivos y globo
vesical. TAC cervical normal. LCR normal. PES normales. ENG nor-
mal. Angio-RM y Doppler de troncos supraaorticos normales. RM

cervical: hiperintensidad medular central C2-C4. La evolucion fue
favorable, con mejoriaprogresivaapartir del tercer diay deambulacién
auténoma al alta. Conclusiones. Lainmadurez de la columna cervical

infantil posibilita una gran movilidad intersegmentaria ante traumatis-

moscervicales. Lalesién delamédulasucede en el momento deméximo
desplazamiento vertebral. La elasticidad e hiperlaxitud ligamentaria
facilitan lareduccion esponténea posterior. El traumatismo causante es
de cierta magnitud. Su escasa frecuencia después de lesiones menores
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precisaunaaltasospechadiagnostica. Si ademéaslaclinicaseproducede
modo diferido, el problemase complicamas. Un espasmo diferido dela
arteria espinal anterior es uno de los mecanismos propuestos para
explicar el periodolibreentreel traumatismoy el desarrollodelaclinica.

P 31 Lesién axonal difusa grave:
discordancia entre agresion y dafio cerebral

Roldan S, Pérez-Aragon A, Martinez-Algar JL, Azcon P, Moreno MJ
Hospital Universitario Virgen de las Nieves. Granada.

Introduccion. Importantes lesiones axonales son posibles tras TCE
aparentemente leves. Caso clinico. Varén de 5 afios, sin conocimiento
previo de agresion del SNC, presenta tras 3 dias de cefalea intensa
nocturna con anorexiay apatia, disminucion de conciencia, vomitosy
sintomatol ogiavagal seguidadedesconexion del medioy horasdespués
desviacion cefdlicay de la mirada mantenida aladerecha, hiperexten-
sién de miembro superior izquierdo, agitacion y movimientos erréticos
de extremidades. Glasgow 6/15. Temperaturarectal 35,6 °C, sin ningln
signo externo detraumatismo, hiperreflexiay Babinski bilateral. Hemo-
grama: leucocitosis con neutrofilia. PCR, bioquimica completa, hemo-
cultivos, serologias, cribado de téxicos, estudio LCR, FO y TAC:
normales. EEG: lentificacion global. Trasdiacepam |V, 2 horasdespués
concienciay exploraci6n neurol 6gicanormal es, seencuentraasintoma-
tico sin empeoramiento clinico en ningin momento. A las 72 horas el
EEG empeoraen enlentecimiento, haciéndose mas acusado en hemisfe-
rio derecho. RM: mdltiples lesiones con edema dispersas por toda la
corteza en ambos hemisferios compatibles con lesion axonal difusa.
Reinterrogando en la anamnesis se pone de manifiesto TCE leve
(desapercibido paralos padres, sin ningunaconsecuenciaaparentey sin
hematoma externo) con un componente fundamental mente de desace-
leracidn. El paciente actual mente no presenta ninguna secuela, el EEG
y laRM son normales. Conclusiones. Consideramos el caso de interés
por ladiscordancia entre |a aparente levedad del TCE con TAC normal
frente a la intensidad de la clinica, EEG y las lesiones en la RM. Es
frecuente esta disociacion en lalesion axonal difusa postraumética. El
hecho principal esladinamicadel traumatismo: brusca desacel eracion
tras acel eracion, sobre todo rotacional, que sucede en el SNC, ocasio-
nando un efecto de cizallamiento entretejidos con diferente el asticidad.

P 32 Evaluacion neurofisiolégica en la parélisis
obstétrica del plexo braquial

Gonzélez-Barredo Y, Gonzalez-Hidalgo M, Franco C, Garcia Lopez A
Hospital Clinico Universitario San Carlos. Madrid.

Introduccién y objetivo. La eleccion del tratamiento de la pardlisis
braguial obstétrica (PBO) sefundamentaen eval uaciones neurol dgicas,
neurofisiol 6gicasy deneuroimagen. Lacirugiaexploradorao reparado-
ra precoz en casos sel eccionados mejora la opcion terapéutica. Presen-
tamos el protocolo neurofisiolégico del Hospital Clinico San Carlos
parael estudioy tratamiento delaPBO. Materialesy métodos 1. Estudio
neurofisiol 6gico prequirdrgico: a) Electromiografia(EMG): demuscu-
los dependientes del plexo braquial (PB) transcurridas al menos tres
semanasdevida, val orando actividad espontanea, parametrosde unidad
motora y actividad en el méximo esfuerzo; b) Electroneurografia
(ENG): valorando latencias motoras distales, velocidades de conduc-
¢ion motoras/sensitivasy amplitud motora—estimulo en nerviosdel PB;
registro en misculos correspondientes; define la existencia o no de
conductividad y el grado de bloqueo—y sensitiva —diferencia lesiones
preganglionares y posganglionares—; c) Potencial es evocados somato-
sensoriales (PESS): de los nervios dependientes del PB, registrando en
punto de Erb, cervical y cortical; evidencian continuidad de raices
posteriores con cordones medul ares posteriores; 2. Estudio neurofisio-
|6gicointraoperatorio (bajo anestesiageneral sin paralizacion): a) ENG:
estimulando tanto nervio periférico como raicesy troncos nerviosos; b)
PESS: estimulando raiz; registrando en punto cervical y cortical; 3.
Estudio neurofisioldgico posquirargico: @) EMG; b) ENG; c) PESS.
Evoluciony prondstico. Conclusion. Esteprotocol o permitesel eccionar
pacientes paralacirugia, escoger el momento y procedimiento quirr-
gico mas adecuados —neurotizacién, neurdlisis o injerto autélogo de
nervio periférico—, asi como realizar controles evolutivosy valoracion
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pronostica. Posibilita, endefinitiva, laeleccién del tratamiento adecuado
delas PBO, optimizando larecuperacion funcional del paciente.

P 33 Neuropatia braquial izquierda postinfecciosa.

Sindrome de Par sonage-Tur ner

Amo R, Vilanova S Ruiz MA, Pico G, Grimalt MA, Fuertes S, Romén JM
Hospital Son Dureta. Palma de Mallorca.

Introduccion. La plexopatia braquial aguda en la infancia es mas rara
que en el adulto. Puede estar precedida de unainfeccion (més frecuen-
temente respiratoria) o una inmunizacion. El inicio de la clinica es
agudo, se acompafia de dolor del miembro afecto, seguido de la
impotenciafuncional y debilidad de éste. Objetivos. Presentacién deun
caso clinico de paresia braquial izquierda de origen postinfeccioso. Se
comentan los hallazgos clinicos y neurorradiol 6gi cos asociados, diag-
nostico diferencial, tratamiento y evolucién. Caso clinico. Lactante de
6 meses que tras 5 dias de presentar un proceso infeccioso febril con
catarro de vias altas, gastroenteritis aguda, presenta de forma subita, al
despertarse, pardlisisbraquial izquierda, condolor alamovilizacion (sin
antecedente traumético). A la exploracion se evidencia postura asimé-
trica con brazo izquierdo en extensién y pronacion interna, déficit de
supinacion de la mano, brazo-antebrazo y ausencia de flexion palmar,
reflejos osteotendinosos del brazo afecto débiles. Resto de la explora-
cién clinicay neurolégica normal. Antecedentes sin interés. Pruebas
complementarias: electromiograma: lesion posganglionar de predomi-
nio en hombro izquierdo; RM medular: imagen hidromiélicalateral en
C3-C6 en asta anterior de médula; puncion lumbar: normal; serologia:
Coxackie B6y CMV IgM positivos; coprocultivo: positivo aCampylo-
bacter jejuni; estudio metabdlico: normal; estudio inmunol égico: ligera
disminucién delinfocitos T CD4. Diagnostico diferencial : traumatismo,
procesos expansivos de columna cervical, trastornos inmunol égicos...
Tratamiento: corticoides, antibi6ticos, antiviricosy rehabilitacion. Evo-
lucion clinicay neurorradiol 6gicafavorable. Conclusiones. a) Hallazgo
en nuestro caso concomitante de lesion hidromiélica medular cervical
sin aparenterel acion con laaf ectacion neurol 6gica; b) Ante unaparesia
braquial aguda en un lactante hay que descartar una etiologia post o
parainfecciosa, ¢) La RM es una prueba esencial para el estudioy el
diagnostico delas posibl es entidades etiol 6gi cas de unaparesiabraquial
aguda; d) El EMG es necesario para evaluar la extension de lalesion.

P 34 Meningitistuberculosa: una patologia olvidada

Gastes M, Martinez-Gonzalez S, Garcia-Ribes A, Martinez-Gonzalez MJ,
Pilar-Orive J, Hermana T, Prats JM

Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccion. La meningitis tuberculosa es la forma de tuberculosis
extrapulmonar mas grave. El diagndstico y tratamiento precoz pueden
prevenir secuelas neuroldgicas o una evolucién fatal. En los paises
desarrollados es unarara entidad, que debe tenerse en cuenta dados los
movimientos migratorios actual esen lapoblacién. Casoclinico. Nifiade
2 afos, vacunada de BCG, que presenta un cuadro de 12 dias de fiebre
y sintomas catarral es inespecificos, asociado a somnolencia posterior.
En la analitica sanguinea destaca una hiponatremia, un LCR con 47
células, predominio linfocitario, hipoglucorraquia e hiperproteinorra-
quia; y laneuroimagen objetiva una hidrocefalia con areas hipodensas
enlosgangliosdelabase. El Mantoux, laradiografiadetorax y el estudio
acontactosfamiliaresfueron negativos. Presenta unadescompensaci6n
con convulsiones, evol ucionando asituacion de coma, actitud de desce-
rebracion y ventilacion mecéanica, siendo trasladada a la UCIP de
nuestro hospital. Precisd colocacion de valvula de derivacion
ventriculoperitoneal. Ante la sospecha de meningitis tuberculosa, se
instaurd tratamiento antituberculoso. Presenta cuadros alternantes de
diabetesinsipiday sindromeinadecuado de ADH, asi como episodiosde
hipertermia asociados a movimientos disténicos, y aumento de CPK,
gue no responden a la medicacion habitual. El cultivo es positivo a
Mycaobacterium tuberculosis en LCR a mes de ingreso, y alos 2 meses
persiste situacion de coma. Conclusion. Ante un cuadro de meningitise
hidrocefalia se debe sospechar una meningitis tuberculosa, e instaurar
profilécticamentetratamiento antitubercul 0so. El prondstico se correla-
ciona con la etapa de la enfermedad en la que se inicia el tratamiento.
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P35 Cisticer cosis: unacausaimpor tadadeafectacion neur olgica

Yoldi M, Dura T, Hernandez T, Bernaola E, Galatea M
Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Introduccion. El fendmeno delainmigraci 6n conllevanuevos problemas
meédicos. La poblacién infantil de estos grupos presenta enfermedades
infecciosasy parasitariasadquiridasen suspaisesdeorigeny generalmente
inexistentes 0 excepcionales en nuestro pais. La cisticercosis {Tenia
solium) es una causa de afectacion neurologica muy comdn en paises
|atinoamericanos. A partir deloshuevosingeridospor el hombre, laslarvas
se diseminan por via hematégena con una localizacion multiviscera o
cerebral (neurocisticercosis). Se presenta una paciente, inmigrante de
L atinoamérica, con neurocisticercosis, que fue diagnosticadatras padecer
una crisis convulsiva. Caso clinico. Nifia de 2 afios de edad que present6
una crisis hipotonica con desviacion de la mirada hacia la derecha y
alteracion de la conciencia. Reside en Espafia desde hace pocos meses.
Embarazoy parto normales. Desarrollo psicomotor normal. Hemograma
y bioquimica normales. EEG normal. RM craneal: multiples iméagenes
quisticas, algunas con edema perilesional, en ambos hemisferios cerebra-
les, tanto en sustanciagris como en sustanciablanca. Serologiaanticisticer-
cosis (suero/LCR): positiva. Se ha iniciado tratamiento con abendazol,
corticoides y oxcarbacepina. Conclusiones. La afectacion del SNC (neu-
rocisticercosis) es la forma clinica més grave. El diagnéstico se basa en
datos anamnésicos junto con serologia y microbiologia, aunque ambas
podrian ser negativas. El método diagndstico masefectivoeslaRM, yaque
permiteobservar lalocalizaciény tamafio del osquistes, asi como su estado
evolutivo. Larespuestaal tratamiento médico suele ser buena. Ensuma, la
presencia en la poblacion infantil procedente de paises latinoamericanos
con afectacion neurol 6gica obligaria a descartar una neurocisticercosis.

P 36 Infarto isquémico en territorio de arteria cerebral media
derecha en un recién nacido a término

Vilanova S, Roca A, Ruiz MA, Grimalt MA, Fiol M, Amo R, Fuertes S
Hospital Son Dureta. Palma de Mallorca.

Introduccién. El infarto isquémico cerebral neonatal es una patologia
infrecuente cuyaincidenciaoscilaentre 1,3-2,5/100.000 hab. Laidenti-
ficacion delosfactoresderiesgo esfundamental paraevitar recidivas. Su
etiopatogenia es poco conocida 'y muy variada. Presentamos un caso
clinico de ictus isquémico en el territorio de la arteria cerebral media
izquierda en un recién nacido. Caso clinico. Recién nacido atérmino de
parto eutdcico vaginal que presenta a las 6 horas de vida episodios de
cianosiscon bradipneasy bradicardias autolimitadas que precisaningre-
so en UCIN y conexion a ventilacion mecanica. A las 12 horas de vida
inicia convulsiones focales clénicas en hemicuerpo izquierdo sin otra
sintomatol ogiaacompafiante. En el estudio por neuroimagen (ecografia,
eco-Doppler, TACy RM cerebral) es evidente un infarto isquémico de
ramas periféricas de arteria cerebral media derecha. No trombosis. No
hemorragias. Se realiza ecocardiograma que resultanormal. Estudio de
coagulacion en recién nacido: descenso de antitrombinalll, proteinas C
y S. Anticuerpos anticardiolipina IgM maternos positivos (niveles en
limite moderado). Estudio de liquido cefal orraquideo y screeninginfec-
Ci0so negativos. Se realizé tratamiento sintomético y rehabilitacion con
buena evolucién posterior, salvo leve hemiparesiadel hemicuerpo afec-
to. Conclusiones. a) El accidente cerebrovascular del recién nacido esen
lamayor parte de |os casos de origen multifactorial, afectando general-
mente a un territorio vascular definido; b) El diagnostico diferencial
requieredescartar basicamenteun origen cardiaco, metabdlico, infeccio-
so, hormonal y hematol 6gico; c) El cuadro clinico es variado, predomi-
nando las convulsiones (sobre todo focales) y afectacion del estado
general; d) Se deberia considerar la necesidad de descartar anticuerpos
antifosfolipidos en screening rutinario del embarazo.

P 37 Trombosis vascular cerebral en nifios
con hipercoagulabilidad sanguinea

Delgado MA, Serra J, Mora-Navarro D, |bafez |, Amian A, Estefania R
Hospital Juan Ramon Jiménez.Huelva.

Introduccion. Latrombosisvenosao arterial en nifios aparentemente sanos
es una causainfraestimada de trastorno del nivel de conciencia (letargiao
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coma) o convulsionesen el neonato, o decrisisepilépticasen el nifio mayor.
Puede ser secundariaapatol ogiasistémicao cardiovascular. Cuando no se
encuentra causa se considera idiopdtica. La trombosis venosa interna o
profundapuede provocar infarto hemorragico hemisférico por progresion
retrégradadel proceso. Presentamos tres nifios: dos con trombosis venosa
y uno con trombosis arterial, debidas a trastornos de la coagulabilidad
sanguinea, con el objetivoderevisar lossintomasclinicos, pruebascomple-
mentarias, estudio hematol égico, neuroimagen (TAC, RM, angio-RM) y
secuelas. Casos clinicos. Caso 1: RN sin antecedentes preconnatales, que a
los tres dias de vida presenta crisis clénicas unilaterales. EEG: enlenteci-
miento generalizado. Fondo de ojo: abundantes hemorragias retinianas
superficialesen ojoderecho. Neuroimagen: infarto hemorréagico profundo
periventricular contrombosisvenosainterna. Estudio hematol 6gico: resis-
tenciaaproteinaC activada. Evolucién: retraso psicomotor. Caso 2: RN sin
antecedentes que a los 15 dias de vida presenta |letargia. EEG: enlenteci-
miento generalizado con descarga paroxistica. Neuroimagen: trombosis
venosas durales con infartos venosos secundarios. Estudio hematol 6gico:
déficit de proteina C tipo 1. Evolucion: alostres meses, sindrome de West.
Retraso psicomotor grave. Caso 3: nifio de 5 afios sin antecedentes patol 6-
gicosdeinterés, con crisis parciales motoras. EEG: enlentecimiento hemis-
féricoderecho. Neuroimagen: infarto lacunar isquémicotalamicoderecho.
Estudio hematolégico: resistencia a la proteina C activada. Evolucién:
epilepsiaparcia con buen control criticoy cognitivo. Conclusiones. a) En
toda trombosis cerebral idiopética, descartar hipercoagulabilidad sangui-
nea, yaque precisaseguimiento hematol 6gicoyy tratamiento anticoagulante
(dicumarinicos) paraevitar recidiva; b) Destacar laimportanciadel estudio
hematol égico alos padres, ya que | os heterocigotos requieren tratamiento
con anticoagulantes en las situaciones de riesgo; ¢) La trombosis venosa
tiene peor prondstico por las secuelas neurol dgicas.

P 38 Trombosisdela vena de Galeno:
descripcion de un caso con evolucion favorable

Grimalt MA, Fuertes S, Pico G, RuizMA, Herrera M, Vilanova S, Amo R
Hospital Son Dureta. Palma de Mallorca.

Introduccion. Latrombosis venosa cerebral es una entidad inusual en el
periodo neonatal. Los senos venosos durales superficiales son los més
frecuentemente af ectados, rel acionandoselaaf ectacién del sistemavenoso
profundo con un prondéstico mas desfavorable. Caso clinico. Describimos
uncaso condiagnostico prenatal , patogeniaidiopéticay evoluciénfavora-
ble. Caso clinico. Recién nacido atérmino de PAEG, embarazo controlado
sinincidencias, madre primigestasin antecedentesdeinterés. Deteccionen
semana 35 mediante ECO fetal deimagen compatible con quiste aracnoi-
deo interhemisférico y ventriculomegalia. Parto de presentacion cefdlica,
dindmicainducida, instrumental. APGAR 8/9. Peso al nacer: 3.250g. PC:
37 cm. Exploracion inicia sin anomalias. Se realizan posnatalmente
ecografias cerebrales seriadas: ligera dilatacion de ventriculos laterales y
tercer ventricul o, aneurismatrombosado devenade Galeno contrombosis
extensa que afecta a senos venosos vecinos. Se realiza RM y angio-RM
posterior: malformacion arteriovenosa galeal trombosada, asociadaaun
seno longitudinal accesorio. Se realizd estudio analitico: hemograma,
coagulacién, CDT, homocisteina, anticuerpos anticardiolipina, estudio
cardiol 6gico, sin observar patologia. Actualmente, alos24 mesesde edad,
presenta un desarrollo psicomotor y exploracion neurolégica normal.
UltimaRM: reducién delamalformacién delaampollade Galeno, minima
dilatacion delosventricul oslateralesresidual . Conclusion. Presentamosun
caso de trombosis de senos venosos profundo de patogenia idiopatica y
evolucionfavorable, sin presentar en ninglin momento clinicaneurol 6gica,
como se describe habitualmente. Se destaca la utilidad del diagndstico
prenatal mediante ECOfetal, siendolaecografia latécnicadeeleccion, con
confirmacion posterior mediante RM. Es obligado descartar alteraciones
de la coagulacién, especialmente en los casos idiopéticos.

P 39 Apicitis del petroso

Velazquez-Fragua R, Méndez-Echevarria A, Guerrero-Hernandez J,
Jordan-Jiménez A, Garcia-Ascaso M, Martinez-Bermejo A

Hospital Infantil La Paz. Madrid.

Introduccion. La apicitis del petroso, la inflamacién de la punta del
pefiasco, esunararacomplicaciondelaotitismediasupurativa. Latriada
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deGradenigodepardlisisdel V1 par, afectacion trigeminal y otitismedia
aguda supurativararamente ocurre. Presentamos el caso de unanifiade

10 afios con apicitis del petroso y mastoiditis sin signosclinicos de otitis

media aguda. Caso clinico. Nifiade 10 afios, con antecedentes de crisis

parciales simples. Habia presentado una mononucleosis infecciosa
hacia 2 meses. Cuatro dias antes de ingresar en el hospital comenzo a
sentir dolor punzante en region frontal derecha, 2 dias después refirio

diplopiay dolor retrocul ar derecho. Enlaexploracion seobservo paresia
del VI par derecho. En la resonancia magnética (RM) se aprecio

ocupacion de la punta del pefiasco con signos de erosion ésea e
inflamacién de zonas cercanas. Selerealiz6 unalimpiezaquirdrgicade

mastoides y se inici6 tratamiento antibidtico intravenoso asociando

corticoides. Seprodujolarecuperaciéndelapardlisisdel VI par derecho,

con desaparicion de la diplopia. A los 3 meses se decidio realizar una
gammagrafia 6sea en la que se aprecid hipercaptacion. Se volvié a
repetir lagammagrafia alos 6 meses, donde ya habia una disminucion

delacaptacion. Conclusion. Estanifailustralavariable presentacion de
unaapicitisdel pefiascoy laposibilidad de su existenciaaunque no haya
signos otoldgicos. Unavez realizado el diagndstico, €l tratamiento con

antibi 6ticosintravenososen dosisaltasy ladescompresion delacavidad

mastoidea de forma quirdrgica son la terapeutica de eleccion.

P 40 Calcificaciones distréficas cerebrales

trasla curacién de aspergilosisinvasiva

Camacho A, Villarejo A, Moreno T, Garcia-Ramos R, Gonzélez V,
Smén de las Heras R

Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Objetivos La aspergilosis invasiva es la forma més grave de infecién
por Aspergillus y acontece en pacientes inmunodeprimidos. El hongo
anida inicialmente en el pulmén y se disemina a cerebro y a otros
6rganos por via hematégena. La supervivencia es excepcional y va
ligada a estado de inmunodeficiencia en el momento del diagndstico.
Presentamos aunanifia‘superviviente' y lallamativaevolucion de sus
lesiones cerebrales. Caso clinico. Nifia previamente sana que a los 28
meses es diagnosticada de leucemia linfética aguda. Tras tratamiento
guimioterapico entra en remision. Con 4 afios acude a urgencias por
fiebrey trescrisisparciales motoras en hemicuerpoizquierdo. Entrelas
pruebas complementarias iniciales destaca una placa de térax, que
muestra un infiltrado basal derecho, y una TAC craneal que objetiva
multipleslesiones nodul ares en launion corticosubcortical, con edema
perilesional y captacion de contraste en anillo; las imagenes son
sugerentes de abscesos multiples. Se biopsia una de las lesiones, de
localizacion frontal derecha, y el estudio microbiol 6gico demuestra la
presenciade hifas deAspergillusfumigatus Seinstauratratamiento con
anfotericina y la nifia evoluciona favorablemente sin crisis ni déficit
neurol égico, considerdndose curada. Con 10 afios vuelve a presentar
crisis focales y una nueva TAC muestra calcificaciones anulares sobre
|as antiguas |lesiones cerebral es. Conclusion. Las sales de cal cio pueden
depositarse en cualquier tejido necrético originando calcificaciones
distroficas. En su evolucién, los aspergilomas cerebrales tratados
pueden calcificarsey provocar complicaciones neurol égicasdiferidas.

P 41 El topiramato como tratamiento profilactico

en las migrafas del nifio y adolescente

Téllez de Meneses M, Mulas F, Hernandez S, Castellé ML, Andrés M,
Pitarch I, Barbero P, Smeyers P, Martinez P

Hospital Infantil La Fe. Valencia.

Objetivos. L as cefal eas constituyen actual mente uno delos motivos mas
frecuentesde consultaenlosserviciosde Neuropediatria, representando
en el nuestro un 33%. Las limitaciones que esta patol ogia conlleva hace
necesario valorar la conveniencia de un tratamiento profiléctico que
mitigue el problemay mejore su calidad de vida. Pacientesy métodos.

Hemos realizado el seguimiento de 50 pacientes (30 mujeres y 20
varones) diagnosticados de migrafia segun los criterios de la IHS (18
pacientes, migrafia con aura; 30 pacientes, migrafia sin aura, y 2
pacientes, cefalea mixta). Un 82% calificaban sus sintomas de dolor
moderado-agudoy un 18% deleve-moderado. L aduracion mediafuede
2 a6 horas. Setrataron profil &cticamente con topiramato en un periodo
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comprendido entre 4 y 6 meses. Resultados Se paut6 tratamiento con
topiramato en dosis mediade 2,65 mg/kg (1-4 mg/kg). Se detectaron 6

abandonos de la medicacion por ausencia de efectividad o por efectos
secundarios. Un 86% evidencia una mejoria de los sintomas. El 56%
guedaron asintométicos. Todos ellos con buenatolerancia. Conclusio-

nes. El topiramato se evidencia como una alternativa a tener en cuenta
en laprofilaxis de las migrafias, especia mente en aquellos casos en los
que han fracasado otras terapias. Las dosis bajas de medicacién de 2-3
mg/kg han mostrado eficacia sin necesidad de dosis altas, lo cual

conlleva un menor coste y la disminucién de |os efectos adversos, que
con una pauta de introduccion lenta han sido poco relevantes.

P42 -P60: NEUROCOGNITIVASY VARIAS
DISCUSION: AULA 3A. SABADO 14, HORA: 11:00-12:30
MODERADORES: DR. F. MULAS DELGADO Y DR. F. MATEOS BEATO

P 42 Trastornos especificos del desarrollo del lenguaje:
revision de 34 observaciones

Lépez-Sala A, Sans A, Sanguinetti A, Boix C, Colomé R, Campistol J
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. El trastorno especifico del desarrollodel lenguaje(TEDL)
se define por la presencia de funciones linguisticas deficitarias con
normalidad del desarrollo cognitivo no verbal, medio afectivo y social

adecuados y ausencia de trastornos psi copatol 6gicos. Se consideraque
la prevalencia del TEDL oscila entre un 1-7% y es més frecuente en
nifios que en nifias. En la actualidad se tiende a utilizar el término de
TEDL en lugar de disfasia. Objetivo. Presentamos una serie de TEDL

diagnosti cadosduranteun periodo de 3 afios (marzo de 2000 amarzo de
2003) en nuestro servicio. Pacientes y métodos La muestra esté com-
puestapor 34 sujetos (26 nifiosy 8 nifias) de unaedad mediade 10,1 afios
(intervalo: 7-16 afios) que consultan por dificultades escolares. A todos
ellos se les ha administrado una bateria neuropsi col dgica con pruebas
estandarizadas de rendimiento cognitivo global, atencion, lenguaje oral

y escrito, memoriay funciones ejecutivas. Resultados L os subtipos de
TEDL maés frecuentes de nuestra serie son el fonol égico-sintacticoy el

| éxico-sintactico segun la clasificacion de Rapin 'y Allen (1988). Con-

clusiones. Los TEDL constituyen unapatol ogiaprevalente. Enloscasos
leves/moderados puede exi stir unaevol ucién aparentemente muy favo-

rable del lenguaje oral en los primeros afios que lleve a considerarlos
como trastornos benignos y transitorios. Los TEDL tienen siempre
repercusiones en el rendimiento escolar y especialmente en el aprendi-

zaje de la lectoescritura. Recomendamos una val oracion especializada
y seguimiento sistematico de todos |os nifios con retrasos significativos
en la adquisicion del lenguaje hasta al menos comprobar un correcto

aprendizaje del lenguaje escrito.

P 43 Transiciones diagnésticas evolutivas
en e trastorno especifico del desarrollo ddl lenguaje

Crespo N, Narbona J
Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Objetivos Se pretende profundizar en las caracteristicas evol utivas del
trastorno especifico del desarrollo del lenguaje (TEDL) o disfasia.
Pacientes y métodos En unamuestrade extraccion clinicaformada por
42 nifos disfasicos se ha estudiado el lenguaje en dos dimensiones:
formal (fonologiay morfosintaxis) y funcional (usocognitivoy pragmé-
tico), através delaevaluacion neuropsicol 6gicarealizadaen diferentes
momentos evolutivos (media del tiempo de seguimiento: 3 afiosy 7
meses). Resultados Dentro del TEDL se agrupan diferentes tipos de
trastornos que se caracterizan por distintas combinaciones de discapa-
cidad innata para |la descodificacion y codificacion del lenguaje. Las
caracteristicas psicolingiisticas de seis sujetos de nuestra casuistica
varian en su curso evolutivo; en un momento dado sus dificultades
afectan aunos componentesdel lenguaje (su perfil clinico secorrespon-
de a un grupo diagnéstico concreto) y posteriormente, afectan a otras
dimensiones (su sintomatologia es la correspondiente a la de otra
categoria diagnostica distinta). Todas estas transiciones observadas
transcurren, en algun momento de su evolucién, por el trastorno fono-
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|6gico-sintactico, variedad del TEDL més frecuente en la poblacion
general disfasica. Conclusion. Un sujeto con TEDL puede pasar de una
categoria diagndstica a otra, puesto que se trata de distintas manifesta-
cionesdel mismo trastorno ligadas avariables evolutivasy deinterven-
cion psicopedagogica. Por consiguiente, es necesario un diagndstico
individualizadoy untratamiento centrado enlasintomatol ogiadel nifio,
no sélo como miembro de una‘ etiqueta diagnostica’ concreta.

P 44 Trastornos generalizados del desarrollo.
Caracterigticas cliniconeuroldgicas

Rodriguez-Ferron E, Martinez-Salcedo E, Sanguino L, Palazén |
Hospital General Universitario. Alicante.

Introduccion. Los trastornos generalizados del desarrollo (TGD) se
caracterizan por un deterioro de lainteraccién social y de lacomunica-
cion, y un repertorio reducido de conductas e intereses. Este grupo
incluye el trastorno autista, el sindrome de Asperger, el sindrome de
Rett, el trastorno desintegrativo infantil y el TGD no especificado. La
etiopatogenia todavia no se conoce bien. El diagnéstico en edades
tempranas puede ser dificil. Pacientesy métodos. Presentamos unaserie
de 33 pacientes diagnosticados de TGD en nuestra consulta entre 1998
Y 2002, y realizamos un estudio estadistico descriptivo sobre sus
caracteristicas clinicas desde el punto de vista neurol 6gico. Resultados.

Laedad mediafue de 3 afios, y larelacion varén/mujer, 9:1. El motivo
de consulta méas frecuente fue retraso psicomotor o de lenguaje (45%).

S6lo el 6% presentd adecuado nivel cognitivo. 64% presentaron sinto-
mas de ansiedad, pero silo 30% trastornos del suefio, 15% autol esiones
y 60% estereotipias. Hubo regresion del lenguaje en el 12%, entrelos 15
y 20mesesdeedad. El 9% presentd hi potonia. 30% presentaron alteracion
en el EEG, pero solo 6% tuvo crisis epilépticas. Otras exploraciones
complementarias fueron mayoritariamente normales. Incluimos 4 pa-
cientes con sindrome de Asperger y un sindrome de Rett atipico. Discu-
sion. Destacamos en nuestra serie la ata relacion varon/mujer, el escaso

numero de pacientes con funciones cognitivas adecuadas asu edad, laalta
prevalencia de ateraciones EEG, la normalidad de otras exploraciones
complementariasy el bajo nivel de sospecha diagndstica con que se nos
remiten los pacientes.

P 45 Sindrome de déficit de atencion e hipertrofia

de ganglios basales

Martinez-Granero MA, Garcia-Pérez A, Bueno A, Rafia S, Rivas JC,
Bonet B

Fundacion Hospital Alcorcon. Madrid.

Introduccion. El sindrome de déficit de atencion con hiperactividad
(SDAHA) es un trastorno frecuente en cuya patogenia se ha propuesto
unadisfuncion del circuito frontoestriatal derecho. Se han encontrado
alteraciones morfoldgicas en los caudados y sustancia blanca frontal.
Presentamos un caso que asocia anomalias malformativas (hipertrofia)
delosnucleosdelabase, que no hemosencontrado descrito previamen-
te. Caso clinico. Nifio de 8 afios remitido por sospecha de SDAHA.
Refieren incapacidad para mantener la atencién, se levanta continua-
mente, molesta a sus comparieros. Muy activo, inquieto, desobediente,
extravertido. Mejoria importante con metilfenidato. RM cerebral: ni-
cleoshbasalesmal configuradosy asimétricos; caudados hiperdesarrolla-
dos, fundamentalmente en el cuerpo (derecho de 18 x 9 mm); nucleos
lenticularesengrosados, sobretodo el derecho; separaciénanterior entre
nucleos caudado y putamen obliterada en el lado izquierdo (no se
visualiza brazo anterior de la cépsula interna) y disminuida en el
derecho. Cariotipo y estudio cardiol 6gico: normal. WISC-R: ClI verbal
71, CI manipulativo 70 (Iimite normal-bajo). Discusion. En el SDAHA
se han descrito alteraciones morfologicas cerebrales: ausencia de la
asimetria normal de los caudados (izquierdo > derecho), por menor
tamafio del izquierdo y disminucion de la sustancia blanca frontal
derecha, sobre todo en los casos respondedores al metilfenidato. Estu-
dios de flujo sanguineo cerebral regional han mostrado unadisminucién
del flujo en laregion estriatal. Estos hallazgos apoyan la hipétesis de la
disfuncién frontoestriatal. Un aumento del tamafio de los ndcleos basales
sehadescritoenel sindromevel ocardiofacial, en esquizofrénicostratados
con neurol épticos clasicos y en trastornos neropsiquiétricos asociados a
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infeccion estreptocécica (PANDAS). Conclusion. El caso presentado,
con criteriosclinicosde SDAHA y anomalias mal formativas (hipertrofia)
delos nucleos basales apoyala hipétesis de laimplicacion de éstos en la
fisiopatologia del SDAHA.

P 46 Estudio neuropsicolégico de nifios afectos

de car diopatias congénitas no intervenidas

Blanco B, Rufo-Campos M, Rufo-Mufioz M, Rojas-Pérez |, Gémez de
Terreros M, Grueso J, Alvarez A, Gémez de Terreros |, Gil-Fournier M
Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivo. Este estudio se llevé a cabo para evaluar desde un punto de
vista psicoldgico y neurolégico la situacion de los recién nacidos que
padecen unacardiopatiacongénita, antesde ser tratadosquirargicamen-
te. Posteriormente se compar este grupo de paci entescon otro grupo de
21 nifios considerados sanos. Pacientesy métodos. Durante un periodo
de tres afios se estudi6 a todos los recién nacidos (n = 119) afectos de
cardiopatias congénitas ingresados en la Unidad de Neonatologia de
nuestro hospital, de los que se habian eliminando previamente todos
aquellos nifios cardi6patas con cromosomopatias o sindromes polimal -
formativos con posible afectacién cerebral y aguellos otros cuya estan-
ciahospitalariahubierasido inferior a7 dias. El desarrollo psicoldgico
fue evaluado mediante hitos evolutivos procedentes de |a escala obser-
vacional del desarrollo (EOD), que nos proporciona un porcentaje de
elementos adquiridos en diversas areas. EI comportamiento fue eval ua-
do mediante el registro observacional de determinados patrones de
conducta. El estudio neurol6gico se basd en un detallado examen
neurol 6gico neonatal, realizado por personas adscritas a la Seccion de
NeurologiaInfantil de nuestro hospital, en el que se tuvieron en cuenta
las distintas conductas del recién nacido: reactiva, prensora, comunica-
tivay afectiva. Resultados Se trataba de 64 varonesy 55 mujeres con
unaedad mediade 10 + 5,7 dias de edad. L a poblacién de nifios af ectos
de cardiopatia estudiada se dividié con posterioridad en dos grandes
grupos en funcion de que precisasen 0 no una urgente intervencion
quirdrgica. Se pudo observar que los nifios sanos obtuvieron una
puntuacion mas alta en las distintas areas de desarrollo que los dos
grupos de cardiépatas; lacoordinacién motoraeralague mostrabaunos
datosdiferenciales mas significativos. L os pacientes que precisaron una
intervenci6n urgente tenian unamenor incorporacién provocadapor la
traccion, estadisticamente significativa, y semovian menosqueel resto,
como resultado de los elementos de actividad. Desde el punto de vista
neurol 6gico, €l tnico pardmetro que tuvo una alteracion significativa
fue el tono muscular, que se encontraba globalmente disminuido en el
64,4% de todos | os pacientes. Conclusiones. L os neonatos que van aser
intervenidos en el periodo neonatal ya presentaban anteriormente de
formasignificativaciertafragilidad y escasos recursos energéticos, una
disminucién de la actividad general, tanto en situaciones de manipula-
€i6n como en situaciones espontaneas, y untono hipotoénicoy retraso en
el desarrollo motor. L os datosindican laexistencia de una desorganiza-
cion de sus conductas y de sus funciones fisiol 6gicas, siendo evidente
esta desorganizacion en la dimensién motora.

P 47 Deterioro neurocognitivo asociado

al tratamiento con oxcarbacepina

Lorenzo G, Castarieda C, Montilla S, Galan J, Quintana P, Saez J,
Paradinas F

Hospital Ramén y Cajal. Madrid.

Introduccion. Son bien conocidos | os efectos adversos sobre el SNC de
los farmacos antiepilépticos (FAE) clésicos, y escasos |os estudios que
recogen | os efectos neuropsi col 6gicos de | os nuevos FAE. Casoclinico.
Nifio de 9 afios y 8 meses con hemiparesia congénita por quiste
porencefélico en territorio de arteria cerebral media izquierda, que
desarroll6 sindrome de West a los 7 meses de vida, con evolucién
favorable tras tratamiento con vigabatrina. A los 6 afios, tras 5 afios y
medio sin crisis, y habiéndose normalizado el EEG, se suspendio el
tratamiento anticomicial. Un afio mas tarde inici6 con crisis parciales
motoras durante el suefio, apreciandose una actividad paroxistica de
punta-onda en region frontotemporal izquierda. Se inicié tratamiento
con carbamaceping; antelarecurrenciadelas crisis se asoci6 clobazam,
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y a repetirselasmismas, se sustituy6 carbamacepina por oxcarbacepina
(OXC). Tras introducir OXC no se objetivaron nuevas crisis, pero 6
meses después los padres detectaron deterioro neuropsicoldgico y el
EEG evidenci6 un patron de punta-ondalentacontinuadurante el suefio
no REM; en el test de WISC se observé una puntuacion global de 60 (ClI
verbal: 55; ClI manipulativo: 77). Se suspendié OXC y se mantuvo
clobazam; nueve meses mastarde el paciente no hadesarrollado nuevas
crisis, el EEG de suefio sdlo muestra una mejoria parcial del trazado, y
€l nifio haexperimentado unanotabl erecuperaci6n neuropsi col dgica(Cl
global: 91; Cl verbal: 100; Cl manipulativo: 83).Conclusién. Presentamos
nuestra experiencia en un paciente con deterioro neuropsicol égico tras
introduccién de OXC, con normalizacion clinica tras retirada de la
medicacion.

P 48 Deterioro cognitivo reversible asociado a antiepilépticos
Boix C, Sans A, ColoméR, Lopez-Sala A, Sanguinetti A, Sanmarti FX,
Conill J, Garcia-Cazorla A, Campistol J

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. Lostrastornos cognitivos en laepilepsiason frecuentesy

tienen un origen multifactorial. Es conocido que |os farmacos antiepi-
|épticos (FAE) pueden influir negativamente en el funcionamiento

cognitivo. El riesgo de efectos adversosaumentacon lapoliterapiay |os
niveles plasméticos elevados. Existe la posibilidad de cuadros toxicos
graves, no dosisdependientes, probablemente resultado de una suscep-
tibilidad individual. Presentamos cuatro observaciones de deterioro
cognitivo en relacion a FAE. Casosclinicos Grupo de cuatro observa-
ciones de edades comprendidas entre los 10 y 16 afios, tres con
diagnostico de epilepsia parcial y uno con epilepsia generalizada. El

tratamiento en el momento deiniciar el deterioro cognitivo eraetosuxi-
mida y fenobarbital (caso 1), carbamacepina y fenitoina (caso 2),
valproatoy topiramato (caso 3), y carbamacepina, vigabatrinay topira-
mato (caso 4). En ninglin caso se observaron signos hematol 6gicos de
toxicidad. En tres observaciones habia un buen control clinicoy EEG.
En el caso 4 persistian crisisy anomalias paroxisticas EEG. A todosellos
se les practico estudio neuropsicol6gico en el momento agudo y de
formaevolutiva. Entrespacientes (casos 1, 3y 4) seobservo un cuadro
de demencia con un patrén de afectacion cerebral difusa. El caso 2
present6 un déficit aislado de memoria. EI cambio terapéutico supuso
unaclaramejoriaen las funciones cognitivas. Al afio se observaron en
todos los casos déficit atencionales y en funciones ejecutivas especial-
mente. Es dificil conocer si setratade déficit residuales o premorbidos.

Conclusiones. L osefectosadversosdelos FAE son frecuentes con el uso
de altas dosis y especialmente en politerapia. Existen cuadros de
toxicidad en relacion a susceptibilidad individual que no son predeci-
bles. Ante un paciente epil éptico en tratamiento que presente un deterio-
ro cognitivo progresivo hay que tener en mente la posibilidad de
demencia en relacion a FAE.

P 49 Trastornos de salud mental en nifios con epilepsia grave
resistente a farmacos
Sanchez-Carpintero R, Wright |, Neville BGR

Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona. Institute of Child Health
and Great Ormond Street Hospital, UCL. London, UK.

Objetivo. Explorar el riesgo de padecer trastornos de salud mental en
nifiosy adol escentescon epilepsiagraveresistenteafarmacos(EGRF),
empleando el cuestionario SDQ (cuestionario de capacidades y difi-
cultades). El segundo objetivo esevaluar lacontribucionrelativadela
epilepsiay las dificultades cognitivas (DC) a los problemas de salud
mental. Pacientesy métodos. Comparacion de las puntuaciones obte-
nidasen el cuestionario SDQ en 30 nifios con EGRF (edad media: 13,5
afos), con las puntuaciones en la poblacion normal en unamuestrade
10.298 nifios (www.sdginfo.com). Comparacién de las puntuaciones
obtenidas en SDQ en un grupo con EGRF activa+ DC (n = 10; edad
media: 15,4; cociente intelectual —Cl— medio: 65,8) con las obtenidas
por dosgruposde niflosdelamismaedady CI, uno con EGRF inactiva
+DC (n=8; edad media: 15,4; Cl: 70) y otro con s6lo DC, sin epilepsia
(n = 11; edad media: 17,1; Cl: 64,5). Resultados Las puntuaciones
totalesen SDQ fueron mayoresen nifioscon EGRF queen lapoblacion

193



XXIX REUNIONANUAL DELA SENP

general (diferenciamedia: 9,4; |C95%: 6,93-11,87), p< 0,001, indican-
do quetienen mésriesgo de padecer trastornosde salud mental. Lastres
muestras sel eccionadas puntuaron mas alto que la poblacién general
en SDQ (p<0,05); sinembargo, no hay diferenciassignificativasentre
los tres grupos (p = 0,418). Conclusiones. Nifios y adolescentes con
EGRF tienen mayor riesgo de padecer trastornosde salud mental quela
poblacion general. El riesgo en nifios con EGRF controlada+ DC o no
controlada + DC, y nifios con s6lo DC es similar, indicando que
probablemente son ambos —las alteraciones cognitivasy la epilepsia—
los factores que contribuyen al riesgo de padecer trastornos de salud
mental.

P 50 Revision de crisisfebriles posvacunales

Fons MC, Lépez MJ, Navarro C, Lazaro A, Zambudio |
Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa. Zaragoza.

Introduccion. Las convulsiones febriles son crisis cerebrales precipita-
das por hipertermia en nifios previamente sanosy estan descritas como
reacciones secundarias a la administracién de vacunas. Objetivo. Revi-
sién de las crisis cerebrales cuya etiologia pudiera relacionarse con la
administracion de vacunas. Pacientes y métodos 20 casos presentaron
unacrisisneurol dgicacoincidiendo confiebre, enrelacionalaadminis-

tracion de vacunas. 10 fueron varonesy 10 mujeres. Difteria-Tetanos-

Pertussis (DTP) en sietey triple virica(TV) en 13. Lamedia de tiempo
desde la administracion de la vacuna y la presentacion de la crisis
neurol6gicafuede30henlaDTPy de9,5diasenlaTV.Resultados Las
manifestaciones neurolégicas consistieron en 19 crisis generalizadas:

hi poténicas, ténicas, tonicocldnicasy 1 hemigeneralizada. Laduracion
delascrisisfuebreve en 16 pacientes, 4 presentaron estatusy 1 present6

dos crisis en el mismo proceso. AP: sin antecedentes (15), antecedentes
de manifestaciones neuroldgicas (5). AF: Ssn antecedentes familiares
(17), con convulsiones febriles (1), epilepsia (2). Evolucién y segui-
miento alargo plazo: favorable (15); 5 casos presentaron complicacio-
nes: convulsion febril (2) y encefalopatia (3). Conclusiones. a) Las
vacunas utilizadas actualente, son eficaces y seguras, pero pueden
aparecer reacciones adversas tras su administracion, cuyo riesgo es
mayor y mas grave en pacientes con antecedentes de patol ogianeurol 6-
gica crénica; b) Se debe aconsejar la administracion de antitérmicos
profilacticoslosdias posterioresalavacunacion con riesgo de aparicion
de picosfebriles (2 diasen DTPy 7-14 diasen TV).

P 51 Prevencién de nuevos episodios de convulsiones febriles
con diacepam oral

Gimeno-Ballester J.

Centro de Salud de San Adrian. Navarra.

Objetivo. Analizar la eficacia del diacepam oral como tratamiento
profiléctico de las recurrencias de las convulsiones febriles, durante
nuevos episodios febriles, en nuestra poblacién. Pacientesy métodos.
Estudiamos de modo retrospectivo una poblacion de 1.314 nifios,
durante un periodo de 5 afios, desde 2002 hasta 1997. Traslaprimera
convulsion febril se explicabaalos padres|abenignidad del proceso,
asi como el tratamiento profilactico a emplear, en adelante, con
diacepam oral (0,25 mg/kg/dosis) administrado cada 8 h, cuando
presentaran |os pacientes temperatura axialr superior a 38 °C. Resul-
tados. Entotal fueron 14 nifios (1% de la poblacion) con al menosun
episodiodeconvulsionfebril. El 64,3% presentaron un episodio Gnico,
el 21,4% presentaron dos episodiosy el 14,3% presentaron tres 0 mas
episodios. Losefectossecundariosreferidosen el 43% fueron hiperac-
tividad o letargia, que desaparecieron a suspender el tratamiento.
Analizadas las recurrencias encontramos que, o bien los padres no
habian percibido la fiebre de su hijo, o bien la dosis de diacepam
administrada era menor de la prescrita. Conclusién. Comparados |os
resultados de recurrencias de nuestra serie con otras series publicadas,
enlasque seadministrabadiacepam oral frenteaplacebo sin encontrar
diferencias significativas, los resultados son similares. Concluimos
que el tratamiento profilactico con diacepam oral puede no ser Util en
lapoblacién general, si bien habraqueindividualizar en qué pacientes
puede ser efectivo y concienciar a los padres para que administren
correctamente el tratamiento profil&ctico a esos nifios.
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P 52 Valor del SPECT cerebral en e diagnostico de epilepsias
focales con ausencia de representacion en el EEG

Carratalad F, Galiano J, Rocamora V, Verdi J

Hospital Universitario San Juan. Alicante.

Introduccion. Losfocos epil épticos que se asientan en regiones subcor-
ticales o rostrales del encéfalo son de dificil deteccion por los montajes
habituales del EEG. La utilizacién del SPECT cerebral con 99Tc-
HMPA O puedeidentificar areas de hipo/hiperperfusion quejustifiquen
el origen epiléptico de cuadros paroxisticos sin representacion en el
EEG. Casosclinicos. Descripcion de dos casos con fendmenos paroxis-
ticos sin representacion en el EEG. Caso 1: varon de 10 afiosy 6 meses
gue presenta fendmenos paroxisticos nocturnos que le producen auto-
matismos de la mano derecha golpeando sobre el pecho. EEG, TACy
RM normales. SPECT: hipoperfusién temporal izquierda. Lacarbama-
cepina (CBZ) produjo remisién del cuadro, pero reaccion cutanea. La
admini straci 6n de otrosfarmacosantiepil épticosnoindujo unaremisién
similar. A los tres afios se produce una positivizacion multifocal del
EEG. Caso 2: var6n de 12 afios que presenta cuadros de cefalea
recurrente con sensacion de mareo y vértigo que acaban con pérdidade
conciencia, pasando de unafrecuenciade 1 alasemanaa4 al diaenel
plazo de un mes. Los estudios de EEG, RM, fondo de ojo, heurometa-
bélicos y ecocardiograma son normales. La persistencia del cuadro se
manifiesta ante la exposicion aluces intermitentes. Al afio, la revision
de las pruebas sigue siendo negativa. SPECT en fase de estimulacién
luminosa: hiperperfusion de los nicleos de la base. SPECT basal
interictal: hipoperfusion de los niicleos de la base. Remision del cuadro
con la administracion combinada de valproato y CBZ. Conclusion. El
SPECT realizado en diferentes condiciones clinicas pone en evidencia
focalidades epil épti cas no detectabl es por modalidades convencional es.

P 53 Distoniafamiliar focal noprogresivay mutacion DY T1(9q34)

Yoldi M, Dur& T, Hernandez T, Gallinas F
Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Introduccion. La distonia primaria es poco comin en la infancia e
incluye formas generalizadas, segmentarias y focales. La genética
molecular ha identificado los genes responsables de doce tipos de
distonias, habiéndose relacionado la mutacion DY T1 (9934) con la
distonia generalizada. Se presentan dos pacientes (padre e hija) con
distoniafocal no progresivay mutacion DY T1, pero con unaexpresivi-
dad clinica heterogénea. Caso clinico. Nifia de 13,8 afios de edad que
consulta por presentar distoniapostural en el pieizquierdo (a iniciar la
marchaadoptaunaactitud en equino-varo) dedosafiosdeevolucion. Su
padre refiere contraccion muscular de mano y antebrazo al escribir
(espasmo del escribiente) desde |0s 9 afios de edad. No consanguinidad
familiar. Embarazo y parto normales. Rendimiento escolar normal.
Exploracion neuroldgicay sistémicanormal. Exdmenes complementa-
rios normales (hemograma, bioquimica, amonio, lactato, piruvato,
enzimas muscul ares, cobre, ceruloplasmina, aminoé&cidos, acidos orga-
nicos en orina, PEATC, visuales y somatosensoriales, EEG, EMG,
ENG, RM craneal y medular). Resultados con levodopa, anticolinérgi-
cos, carbamacepinay gabapentinanegativos, pero contoxinabotul inica
(tibial posterior y soleo) aceptables. Estudio genético (padre e hija):
portadores heterocigéticos de ladelecion GAG del gen DYT1 (9934).
Conclusion. Lapacientey su padre presentan unamutacion DY T1 que
los haria susceptibles de padecer una distonia generalizada; sin embar-
go, ambos presentan formasfocal es: el padre, un espasmo del escribien-
te, y la hija, un pie distonico. La mutacion DYT1 es un problema
hereditario de transmision dominante y penetrancia variable y, obvia-
mente, con una expresividad clinica heterogénea que sugiere laimpli-
cacion de otros factores modul adores.

P 54 Torticolis paroxistico benigno de la infancia:
descripcion clinica de 8 casos

Benac M, Tomas M
Hospital de Sagunto. Valencia.

Introduccion. Snyder describe el torticolis paroxistico benigno de la
infancia (TPB) como episodios recurrentes de rotacion e inclinacion de
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cabeza, que puede acompafiarse de tortipelvis y retrocolis. Hay pocos
casos descritos de este sindrome, funcional y benigno, asociado a
historia familiar de migrafia. Se han descrito alteraciones de canales
ioni cos como causa de ciertos trastornos periédicos funcionales, por lo

que interesa la caracterizacion clinica para su mejor clasificacion.

Objetivo. Describir las caracteristicas clinicas de 8 casos de TPB

comparéandolas con lo publicado. Pacientesy métodos. Revision delas
caracteristicasy curso clinico delos casos de TPB, diagnosticadosen los
Ultimos 8 afios en dos hospital es comarcal es. Resultados Cabe destacar

un caso que se relaciona con una determinada postura, dos con crisis
frecuentes y duraderas, y dos con dos formas de presentacion: una
periddica, frecuente y prolongada, y otra paroxistica brusca, breve e
intensa. Conclusion. Los datos clinicos son comparables alos descritos
en labibliografia. La caracterizacion clinicade estos fendbmenos perio-

dicos parece de interés para su mejor clasificacion etiopatogénica.

P 55 Aciduria 3-hidroxi-3-metilglutarica y sindrome de Reye

Blanco B, Rufo-Campos M, Rufo-Mufioz M, Parrilla J, Pérez-Pérez M
Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccién. Laaciduria3-hidroxi-3-metilglutarica(HMG) esun error
congénito del metabolismo de la leucina y de la sintesis hepatica de
cuerpos cetonicos. Existe unadeficiente o ausente actividad delaenzima
3-hidroxi-3-metilglutaril CoA liasa(HM G-CoA-L). Su herenciaesauto-
sOmica recesiva 'y € locus génico se sitla a nivel 1 pter-p33. La
presentacion clinicapuedeser enel periodo neonatal y en otrasocasiones
semejando un sindrome de Reye. Caso clinico. Nifio de 12 mesesdeedad
que ingreso en la unidad de cuidados intensivos pediétricos por afecta-
cion importante del nivel de conciencia e insuficiencia hepatica aguda.
Durante las 48 horas previas present6 fiebre, vémitos y somnolencia
progresiva, junto a un episodio de pérdida de nivel de conciencia con
hipotoniaglobal. Laclinicapresentadapor el paciente, compatiblecon el
diagnostico desindromedeReye, indicoinstaurar ventilacion mecanica,
infusiones hipertonicas de glucosa, aporte de bicarbonato y tratamiento
del fallo hepético con vitaminaK, neomicinay enemasdelactulosa. Ante
laaltasospechade unaacidemiaorgéanicacomo causadel cuadro clinico,
se asoci6 inicialmente carnitina en dosis de 150 mg/kg/dia, que se
continué una vez confirmado el déficit enziméatico junto con unadieta
exenta de leucina. Conclusiones. El diagndstico de sindrome de Reye
obligaaexcluir posibles procesos metabdlicos subyacentes entrelos que
se encuentran, ademas de | as acidemias organicas, |os defectos del ciclo
de la urea, de la betaoxidacion de los acidos grasos, de la cadena
respiratoriay del metabolismo deloscarbohidratos. Ladeteccién precoz
delaHMG esimportante, yaque el correcto tratamiento en lafase aguda
es fundamental para alcanzar un desarrollo psicomotor normal.

P 56 Complicaciones neuroldgicas tar dias del tratamiento
oncoter apico de un astrocitoma de Il ventriculo

Carratala F, Gonzalez R, Mateo MJ
Hospital Universitario San Juan. Alicante.

Introduccién. Lasreaccionesgravestardias delostratamientosoncol 6gi-
cosdel SNC son infrecuentes (0,1-5%). Su evolucion insidiosa hace que
seidentifiquen tardiamente y que las opciones terapéuticas sean escasas.
Caso clinico. Descripcion de lainvolucién neurol 6gica de una paciente
interveniday tratada con quimioterapia+ radioterapia. A los 13 afiosy 6
meses acude aconsultasexternas por cefal easdetresmeses, agravadasen
las dos ultimas semanas. Con RM se detectaunamasadelineamediaque
afectaal 111 ventriculo. Trasreseccién subtotal delapieza, queresultaser
unastrocitomaanaplasicodel |11 ventriculo, y derivacion ventricul operi-
toneal, en un segundo tiempo se aplicasupresion medular y trasplante de
MO, radioterapiay quimioterapia. Tras la fase de remision se observan
trastornosdel comportamiento (infantilismo) y reaccionesdeconversion
de caréacter respiratorio a la edad de 15 afios. Inicia rechazo de la
alimentacién y se objetiva un déficit endocrinol 6gico multiple simulté-
neo. A los 16 afios se evidenciadificultad en el aprendizajey lapresencia
deun cuadro regresivo de sus capacidadesintel ectuales. A 10s 17 presenta
sordera evolutiva neurosensorial y descenso de la agudeza visual, que
progresahacialacofosis, con unaestabilizacion delacapacidad visual de
la paciente. La neuroimagen muestra una estabilizacion de la imagen
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residual tumoral y lapresenciadeun patrén progresivodeatrofiacortical,
y alaedad de 18 afios la confirmacion de hiperecos periventriculares
anormales. Conclusion. La paciente ha presentado una combinacion de
secuel asintel ectual es, alteraciones neuroendocrinol égicas, leucoencefa-
lopatia necrotizante y lesiones del SNP

P 57 Evolucion térpida de un caso de déficit

de 2-metil-3-hidroxi-butiril-CoA-deshidrogenasa

Beseler B, Pérez-Cerda C, Paricio J, Santos L, Sdnchez-Palomares M,
Benlloch MJ, Landa L

Hospital Marina Alta. Alicante.

Objetivo. Presentar €l caso de un nifio portador del déficit de 2-metil-3-
hidroxibutiril CoA deshidrogenasa(MHBD), mostrar lasdiferenciascon
el Unico caso publicado hasta ahora, asi como la importancia de su

diagnostico. La MHBD es una enzima que participa en la oxidacion de
acidos grasos ramificados y en el metabolismo de la isoleucina, cuyo
déficit se ha descrito recientemente. Caso clinico. Presentamos un nifio
con retraso en todas las éreas del desarrollo, hipoglucemia sintomatica
neonatal sin acidosis ni cetosis, en cuyo estudio inicial se encontrd
aumentadalaexcrecion urinariade acido 2-metil-3-hidroxibutiricoy de
tiglilglicina, aumento en sangre de piruvato y lactato, y niveles de
carnitinalibre normal y de carnitinatotal ligeramente aumentada. Estos
resultados i nicialmente sugirieron unadeficienciade 3-cetotiolasa, pero
laevolucién clinica del nifio, con préctica ausencia de adquisiciones en
todas las areas y aparicion de crisis mioclénicas, condicionaron un
replanteamiento diagndstico y nuevas determinacionesanaliticas, inclui-
dalaactividad de MHBD en fibroblastos, que se encontré francamente
disminuida. Tras el diagnostico se instauré dieta con restriccion de
isoleucinay se constat6 disminucién de los niveles de Ac. 2-Me-3-OH-
butiricoy tiglilglicinaen orina, pesealo cual laevolucion fuetérpidacon
deterioroprogresivoy fallecimiento alaedad de 18 meses.Conclusiones.

El déficit de MHBD se ha identificado recientemente; es un trastorno
ligado a cromosoma X, con posible diagnéstico prenatal en el primer
trimestredegestacion, por lo quesuidentificacion sehaceimprescindible
para poder establecer adecuado asesoramiento alas familias portadoras.

P 58 Enfermedad de Menkes en lactante con artrogriposis
Martinez-Martin C, Cerezo MJ, Amigo C, Gonzalez Gutiérrez-Solana L,
Ruiz M, Garcia-Pefias J

Hospital Nifio Jests. Madrid.

Introduccién. Laenfermedad deMenkesesunrarotrastornodel transporte
intracelular de cobre, recesivo ligado a X. Puede ser causa de crisis
intratables en € lactante. Caso clinico. Varén de 44 dias de vida con

antecedentes familiares de encefalopatia epiléptica en un hermano y
antecedentes personal es de artrogriposis multiple en miembrosinferiores.

Ingresaen el Servicio de Neurologiapor presentar crisisparcialesmotoras
que, ensuevolucion, sehacenintratabl es, conempeoramientodel contacto,

hipertoniaen miembros e hipotoniaaxial, asi como aparicion depeloralo,

tosco y grisaceo. El electroencefalograma mostré enlentecimiento de la
actividad basal progresivo con paroxismos multifocales. LaRM cerebral

fue norma &l inicio y presentaba atrofia cerebral difusay colecciones
subdurales crénicas tras 3 meses. En laangio-RM se objetivo tortuosidad

devasosy vasos supernumerarios. Losvaloresde cobrey ceruloplasmina
séricos, repetidos, estaban muy disminuidos (también en el hermano), 1o

guepermiti6 el diagnostico deenfermedad deMenkes. Falleci6 alospocos
meses. Conclusiones. @) La enfermedad de Menkes debe investigarse en

cualquier lactante con crisis intratables; b) Su diagndstico permite un

diagndstico prenatal ofamiliar. Ennuestro casoayudéaclarificar el origen

delaencefal opatiaepil épticaque presentabasu hermano; ¢) Laasociacion

con artrogriposis multiple no se habia comunicado previamente.

P 59 Gangliosidosis GM 1 tipo 2. Aportacion de un caso

Orellana C, Martinez-Pefiuela A, Aquerreta D, Pardo J, Narbona J
Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Objetivos Describir las peculiaridades clinicorradioldgicas de un
paciente con diagndstico de gangliosidosis GM 1 tipo 2. Casoclinico.
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Varon que consulté alos 11 afios y 10 meses por estancamiento del

desarrollo psicomotor a los tres afios y ulterior regresion lentamente
progresiva. Actualmente tiene atencién 1abil, mirada fugaz y saltona,

fendbmenosdeadherenciamanual y oral, apraxiamanual y esterotipiasde
frotamiento-retorcimiento delas manos. Emite unas 20 palabras. Disto-

niay espasticidad en extremidades inferiores, apraxia de la marchay
fendmeno defreezing. Laradiol ogiamuestraaumento dedistanciaentre
lastablasdelacal ota, disminucién delaalturadeloscuerposvertebral es,

vértebrascuneiformes, anterolistesisdeL3-L4y L4-L5y deformidad de
cabezasfemorales. RM medular normal. Microscépicamente, lamédula
Osea esté constituida por 50% de tejido adiposo; entre el tejido hemato-

poyético se observaron abundantes célul asgrandes de aspecto macrof &-

gico, con uno o varios nucleos centrales o desplazados ala periferia. El

citoplasmaesgranular o estriado, basofilo, conaspecto depapel arrugado
y moderada PAS-postividad. Ultraestructuralmente, las células tenian
citoplasmagrande ocupado por trestiposdelisosomas: clasi cos, cuerpos
cebraslipoidesy cuerpostubulares. El andlisisenzimatico en leucocitos
y en suero confirmé déficit de betagalactosidasa. Conclusiones. La
disbstosis mdltiple orientd inicialmente el diagndstico de este paciente.

Desdeel punto de vistaneuropsi col gico destacaun sindrome préximo
al de Kliver y Buzy. Laforma 2 de la gangliosidosis GM1 es rara, y
nuestro paci ente presentarasgos comportamental es peculiares, no sefia-

ladosen labibliografia. Actual mente recibe tratamiento sintomético.

P 60 Estudio cooperativo en retraso mental de origen genético

Tejada I, Artigas J, Mila M, Martinez-Castellano F, Guitart M,
Ramos J, Glover G, Fernandez-Carvajal |, De Diego Y
Grupodel nvestigaciénenRetraso Mental deOrigen Genético(GIRMOGEN).

Objetivos a) Constitucion de una red temética de Retraso Mental de
Origen Genético (RMOG) en Espafia; b) Establecimiento de protocolos
comunesy normalizadosdetrabajo; ¢) Realizacion deunregistro nacio-
nal de familias espafiolas con RMOG; d) Clasificacion etiologicade los
pacientes con RMOG,; €) Estimacion de laprevalenciade diversos tipos
deretraso mental sindrémicoy no sindrémico en Esparia; f) Creacionde
una base de datos de ADN y mutaciones en estas familias; g) Estudio
extenso sobre el sindrome X fragil en nuestro pais; h) Estudio de otros
sindromes que producen retraso mental; i) Organizar un programa de
formacion. Metodol ogia. Cadaobjetivo estaimplementando unaestrate-
giaespecifica, derivadadelasaportacionesy consenso entrelosdiferen-
tes grupos. Resultados En el momento actual se ha establecido un
protocol o comin derecogidadedatosrel ativosaaspectos epidemiol 6gi-
cos, dismorfol 6gicos, y cognitivo-conductual esdel ospacientesdetecta-
dosenlosdistintosimplicados. Conclusion. Si bien el funcionamientodel
grupo esta en sus inicios, se puede contemplar como la iniciativa mas
importante, hastalafechaen nuestro pais, dirigidaal estudio del retraso
mental de base genética.
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