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o1

SINDROME DE ASPERGER: DESCRIPCION
NEUROPSICOL OGICA DE 20 OBSERVACIONES

A. Lopez Sala, A. Sans, M. Arellano, M. Maristany, C. Boix,
R. Colomé, A. Garcia Cazorla, J. Campistol
Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat.

Introduccion. El sindrome de Asperger (SA) es un trastorno que se
caracteriza por la presencia de problemas en la interaccion social,
perfil de intereses restrictivo, peculiaridades en el lenguajey en la
comunicacion no verbal. Muchos autores |o consideran la forma
mas |eve de autismo. En muchos casos el diagndstico es muy tardio
y probablemente se trate de una entidad infradiagnosticada.
Pacientes y métodos. Muestra de 20 nifios diagnosticados de SA
segun criterios de Gillberg. Se haestudiado €l perfil cognitivo atra-
vés de una eval uacion neuropsicol dgica con una amplia bateria de
exploracion.

Resultados. El perfil cognitivo a partir del WISC-R diferenciaa un
grupo con discrepanciaintercociente afavor de los subtests lingiiis-
tico y a otro grupo con cifras homogéneas de CIV y CIM. El sub-
test ‘ Semejanzas’ es €l de puntuacién media mas alta. Los subtests
con puntuaciones inferiores son: ‘Digitos, ‘Claves', ‘Historietas' y
‘Comprension’. Destacan buenos resultados en memoria, perfil de
lectura mecanica mejor que comprensivay la presencia de disgra-
fia. El 33% presenta disfuncion gjecutiva

Conclusiones. Existao no discrepanciaentre CIV y CIM, € perfil es
similar: puntuacionesaltasen ‘ Semejanzas’, ‘ Vocabulario’, ‘ Figuras
Incompletas' y ‘ Cubos’; puntuaciones bajas en ‘Aritmética,  Com-
prension’, ‘Historietas' y ‘ Claves' . Destacan buenas habilidades lin-
gliisticas, dificultades de atencidn, lectura mecanicamejor que com-
prensiva y ligera disgrafia. Sefialamos la importancia del estudio
neuropsicologico para conocer mejor € perfil de funcionamiento
cognitivo y para el diagnostico diferencia con otras entidades.

02.

SINDROME DE ASPERGER: REVISION DE 20 OBSERVACIONES
M. Arellano, A. Lépez Sala, A. Sans, C. Boix, R. Colomé,

M. Maristany, A. Garcia- Cazorla, J. Campistol

Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat.

Objetivo. Revisar las historias clinicas de 20 observaciones de Sin-
drome de Asperger (SA) para identificar datos que contribuyan al
diagnéstico temprano.

Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de 20 nifios diagnostica-
dos de SA segun criterios de Gillberg. Rango de edad: 5-16 afios
Las 20 observaciones son de sexo masculino. Se valoran las varia-
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bles: motivo de consulta, edad de diagnostico, antecedentes fami-
liares, antecedentes perinatales, desarrollo del primer afio de vida,
adquisicion de la marcha y del lenguaje, examen neurolégico y
examenes complementarios.

Resultados. Antecedentes familiares positivos en un 55% , un 73%
delarama paterna. Antecedentes perinatal es en tres casos. En todos
desarrollo psicomotor normal € primer afio de vida adquiriendo la
marcha entre los 12-15 meses. Historia de retraso en la adquisicion
del lenguaje en un 30%. Motivos de consulta mas frecuentes: 1°
trastorno en la comunicacion, 2° trastornos del aprendizaje. En la
exploracion fisica destacaba en 12/18 torpeza motriz, 4/18 hipoto-
niay 5/18 hiperlaxitud. Exdmenes complementarios: 8 tenian reali-
zada RM con leves alteraciones inespecificas en 4. Resto de estu-
dios realizados (cariotipo, X frégil, estudio metabolico) normales.
Conclusiones. Hay una alta proporcién de antecedentes familiares
y de afectacion del sexo masculino. Durante el primer afio de vida
no existen ateraciones significativas en € desarrollo que hagan
sospechar un SA. Destaca la presencia de signos neurol égicos blan-
dos en la mayoria de estos nifios. El rendimiento de los exdmenes
complementarios es escaso. Nuestros resultados estan de acuerdo
con los de la mayoria de autores aunque |os estudios existentes en
laliteratura son escasos.

03.

EL SINDROME DE ASPERGER.
ESTUDIO CON MAGNETOENCEFAL OGRAFIA

JA. Mufioz Yunta? B. Salvadd Salvadd®, A. Valls Santasusana®
2Unidad de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. ® Unidad de Habilitacion
Precoz. Unidad de Neuropediatria. ¢ Servicio de Neurofisiologia.

Hospital del Mar. Barcelona.

Objetivo. Estudio de |as caracteristicas magnetoencefal ogréficas de
pacientes con sospecha diagnostica de sindrome de Asperger.
Pacientesy métodos. Se estudiaron 9 pacientes (8 nifiosy 1 nifia) de
edades comprendidas entre 6 y 14 afios con caracteristicas conduc-
tuales compatibles con un sindrome de Asperger. Se les practico
una exploracion neurol égica con estudio neurofisiol6gico y de neu-
roimagen. Para completar € diagnéstico siguieron un protocolo
neuropsicolégico. Finalmente se les realizé6 una magnetoencefal o-
grafia (MEG). Método: técnica de fusion RM + MEG. Se adquie-
ren dos o tres registros separados diez minutos utilizando un filtro
paso-bandade 0,1 a 70 Hz y unafrecuencia de muestreo de 678 Hz.
Registro MEG usando € equipo Magnes 2500WH con registro
simulténeo de EEG, EKG y EOG dentro de una habitacion aislada
del campo magnético exterior. Los eventos seleccionados se locali-
zan utilizando un modelo simple de dipolo equivalente.
Resultados. Todos |os pacientes presentan actividad aguda patol 6-
gicaen € registro magnetoencefal ogréfico. La actividad MEG total
es superior en €l hemisferio derecho respecto al hemisferio izquier-
do. Los dipolos se localizan en la zona perisilviana, y también en
regiones frontales, parietales y occipitales.

Discusion. Los pacientes estudiados siguen un patrén de actividad
MEG caracteristico que los diferencia de otros pacientes diagnosti-
cados de autismo infantil precoz. Dicho patrén MEG guarda para-
lelismos con e patrén conductua y clinico. El compromiso del he-
misferio derecho explicaria la capacidad linguistica del sindrome
de Asperger, alavez que seimplicariaen ladificultad de las habili-
dades pragméticas del lenguaje.
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04.

APORTE DE LA NEUROPSICOLOGIA AL DIAGNOSTICO
DEL SINDROME DE ASPERGER. ESTUDIO DE UN CASO

B. Salvad6 Salvad6® M. Palau-Baduell ®, A. Valls Santasusana®,
J.A. Mufioz Yunta®

2Unidad de Habilitacién Precoz. Unidad de Neuropediatria.

b Centro Neuropsicobiologia. © Servicio de Neurofisiologia.

dUnidad de Neuropediatria. Hospital del Mar. Barcelona.

Objetivos. Ayudar a proceso de diagnéstico clinico del sindrome de
Asperger mediante el aporte de una val oracion neuropsicolégica es-
pecifica. Establecer un protocolo de valoracién neuropsicolégica
mediante el estudio de un caso.

Caso clinico. Varén de 6 afios con sospecha diagndstica de un sindro-
me de Asperger. Cumple los criterios diagndsticos del DSM-IV y
CIE-10 para & Sindrome de Asperger. El proceso de valoracion se
Ileva a cabo mediante las siguientes etapas: 1. Entrevista diagndstica
(ADI-R); 2. Instrumentos de medidas generales para € diagndstico
dd TEA (CARS, ABC, IDEA); 3. Observacion estructurada de la
conducta del nifio (ADQS), 4. Pruebas de desarrollo (Battelle, Vine-
land); 5. Pruebas de screening o exploracion preliminar parad diag-
nostico del sindrome de Asperger (ASSQ, escala austraiana del sin-
drome de Asperger); 6. Exploracién neuropsi col 6gica complementa-
ria; 7. Trastornos de conducta. El paciente presenta un perfil tipico de
sindrome de Asperger, con puntuaciones significativas en laincapa-
cidad cualitativaen lainteraccion socid reciproca, incapacidad cuali-
tativa en la comunicacién y en patrones de comportamientos restrin-
gidos, repetitivos y estereotipados. Su procesamiento mental global
esta dentro de la media, tanto a nivel secuencial como simulténeo,
aunque se hacen evidente dificultades en habilidades cognitivas espe-
cificas: memoria secuencial auditiva, memoria espacia einferencias
perceptivas. Muestra una escala de conocimientos inferior. Su des-
arrollo perceptivo es normal excepto en la constancia de forma.
Conclusiones. La neuropsicologia puede colaborar en la evalua
cién, aportando informacion exhaustiva de las aptitudes y dificulta-
des neuropsicolégicas de estos nifios. Asi, se podran planificar es-
trategias terapéuticas mas individualizadas y especificas para cada
uno de estos nifios, asegurando un mayor éxito terapéutico.

05.

TRASTORNO DE APRENDIZAJE NO VERBAL :
PERFIL NEUROPSICOLOGICO DE 8 OBSERVACIONES

R. Colomé Roura, A. Sans, A. Lépez-Sala, C. Boix, C. Zurita,
J. Campistol
Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat.

Introduccidn. El trastorno del aprendizaje no verbal (TANV) se
caracteriza por unadisfuncion especifica en las habilidades percep-
tivas y motrices en sujetos con una inteligencia general y habilida-
des lingtisticas preservadas. A nivel escolar los nifios afectos pre-
sentan alteraciones en la psicomotricidad y en tareas de dibujo,
plasticay calculo. Se asociacon frecuenciaadificultadesen larela
cion social. Fisiopatol 6gicamente se ha relacionado con una dis-
funcién hemisférica cerebral derechaanivel delasustanciablanca.
Las caracteristicas clinicas asi como los criterios diagnosticos no
estén totalmente definidos.

Objetivo. Presentar € perfil neuropsicolégico en una serie de 8
observaciones de TANV.

Pacientes y métodos. La muestra estd compuesta por 8 sujetos (4
nifiosy 4 nifias) de edades comprendidas entre 7 y 14 afios que con-
sultan por dificultades escolares. A todos ellos se les ha administra-
do una bateria neuropsicol 6gica.

Resultados. La exploracion neuropsicologica destaca dificultades
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visuoespaciales, visuoconstructivas, discalculia, disgrafiay déficit
atencional. Presencia de dificultades de relaciones sociaes y tras-
tornos del estado de animo.

Conclusiones. EI TANV probablemente esté infradiagnosticado.
Destacamos la importancia de la historia clinica. Las dificultades
en la coordinacion motora, actividades visuoconstructivas 'y en las
relaciones sociales deben sugerir e diagnéstico. La exploracion
neuropsicolégica pone de manifiesto perfiles clinicos diferentes
cuyo conocimiento es imprescindible para poner en marcha las
estrategias educativas adecuadas en cada caso.

06.

TRASTORNO DE APRENDIZAJE NO VERBAL:
REVISION DE 8 OBSERVACIONES

C. Zurita, A. Sans, R. Colomé, C. Baix, A. Lopez Sala, J. Campistol
Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat.

Introduccion. El trastorno de aprendizaje no verbal (TANV) se ca-
racteriza por presentar una disfuncién especifica en las habilidades
de integracion perceptivay motriz con inteligencia general y habi-
lidades lingtiisticas preservadas. El TANV puede asociar, de forma
comorbida, déficit de atencidn. La fisiopatologia se ha relacionado
con una disfuncién del hemisferio cerebral derecho o de sus cone-
xiones subcorticales.

Objetivo. Reconocer datos clinicos que orienten el diagndstico en
la consulta neuropediéatrica.

Pacientes y métodos. Revisamos 8 observaciones (4 nifios y 4 ni-
fas) de TANV. A todos se les realizo historia clinica,, exploracién
neurologica y estudio neuropsicolégico. Se realizé RM craned,
screening metabodlico y cariotipo (7/8).

Resultados. De las variables observadas destacan: antecedentes fa-
miliares y personales negativos (8/8), desarrollo psicomotor normal
(8/8), torpeza motriz (8/8), desarrollo del lenguaje norma (8/8),
problemas de sociabilidad (7/8), problemas académicos desde €l ini-
cio de la escolaridad (8/8), problemas persistentes en calculo (8/8),
alteracion de praxias manuales (6/8), errores dcha/izda. (5/8), Dé-
ficit de atencidn asociado (4/8), alteraciones en RM craneal (3/8).
Conclusiones. La historia clinica detallada y 1a exploracion neuro-
l6gica ofrecen datos que permiten sospechar € diagnostico de
TANV. Destacamos antecedentes familiares y personal es negativos,
discreta torpeza motriz, con problemas de sociabilidad y problemas
académicos desde el inicio de la escolaridad relacionados con
aprendizajes no verbaes. En la exploracion neurol 6gica podemos
encontrar alteracion de praxias manuales e imitativas con algin
otro signo neurol égico blando sin otros hallazgos significativos. En
los estudios de imagen de SNC pueden encontrarse distintas altera-
ciones anivel de sustancia blanca cerebral.

07.

EL TALAMO COMO ENDOFENOTIPO PARA EL ESTUDIO
DE LOSTRASTORNOSDEL ESPECTRO AUTISTA

J.A. Mufioz Yunta?, A. Valls Santasusana®, B. Salvadé Salvad6®,
X. Perich-Alsina®

2Servicio de Pediatria. Unidad de Neuropediatria. ® Servicio de Neurofisiologia.
¢Unidad Habilitacién Precoz. Unidad de Neuropediatria.

9 Servicio de Resonancia Magnética CRC. Hospital del Mar. Barcelona.

Objetivo. Buscar el fenotipo mas adecuado parainvestigar los tras-
tornos del espectro autista (TEA).

Pacientes y métodos. Andlisis retrospectivo de pacientes con TEA
de los cuales se ha estudiado la estructura y funcion del tdamo
mediante las siguientes técnicas: 1. Potencial es evocados somesté-
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sicos (PES), estimulando €l nervio tibia posterior y anaizando la
latenciay amplitud de P37 y N42. 2. Espectroscopia talamica por
resonancia magnética: estudio espectroscopico de hidrégeno del
tdlamo y valorar las concentraciones de los metabolitos N-acetil-
aspartato (NAA), colina (Cho) y creatina (Cr). 3. Tomografia por
emision de positrones (PET): estudio de metabolismo cerebral
PET-FDG. y 4. Polisomnografia nocturna: registro de la actividad
bioel éctrica cerebral .

Resultados. PES: existencia de anomalias en las respuestas somes-
tésicas. Espectroscopia taldmica: retraso en la maduracion de la
estructura taldmica en el subgrupo de pacientes autistas de mayor
edad en el cociente NAA/Choy NAA/Cr respecto al grupo control.
PET: hipometabolismo talamico bilateral. Polisomnografia noctur-
na: signos encefal opaticos.

Conclusiones. El tdlamo es una estructura funcional que actla
como primera estacion receptora de lainformacion, que es capaz de
procesarlay transmitirlaal cortex cerebral. Esta viafunciona pue-
de estudiarse mediante las técnicas descritas, en las cuales se
demuestran alteraciones de esta estructura. L as técnicas neurofisio-
I6gicas descritas y otras como la magnetoencefal ografia podran en
un futuro explicar el enigmadelos TEA. El tdlamo emerge como €l
endofenotipo mas importante para estos estudios.

08.

DETECCION PRECOZ DE LOSTRASTORNOS
DEL ESPECTRO AUTISTA (TEA) MEDIANTE
PRUEBAS ESTANDARIZADAS

B. Salvadd Salvad6?, M. Palau-Baduell 9, A. Valls Santasusana®,
JA. Mufioz Yunta®

2Unidad de Habilitacion Precoz. Unidad de Neuropediatria.

b Servicio de Neurofisiologia. © Unidad de Neuropediatria. Hospital del Mar.
d Centro Neuropsicobiol ogia. Barcelona.

Objetivos. Establecer pardmetros précticos parala deteccion precoz
delos TEA mediante cuestionariosy escalas de desarrollo global y
especificos.

Pacientes y métodos. La existencia de ratios de prevalencia cada
vez mas crecientes y €l diagnostico tardio (no antes de los 3 afios),
reafirman la necesidad vital de potenciar ladetecciony el diagnés-
tico precoz . Por ello, se hallevado a cabo unarevision bibliografi-
ca, mediante MEDLINE y PsychINFO, para buscar un método de
deteccion precoz del TEA, lo méas sensible y especifico posible,
teniendo en cuentalos criterios del DSM-1V y CIE-10 parael diag-
nostico de dicho trastorno.

Resultados. El modelo de Siegel, revisado por Filipek puede ser un
modelo eficaz, e cual se organiza en dos niveles de valoracién. El
nivel | consiste en: lavigilanciarutinariadel desarrollo mediante el
uso sistemédtico de escalas y cuestionarios de desarrollo y, en la
deteccion especifica mediante cuestionarios especificos de detec-
cion de TEA. El nivel 11 lleva a cabo € diagndstico especifico del
trastorno de aguellos nifios anteriormente identificados en las prue-
bas de deteccion especifica.

Conclusiones. En la actualidad, menos de un 30% de profesionales
de atencion primariay atencion precoz utilizan pruebas estandari-
zadas de deteccion precoz durante |os controles rutinarios del des-
arrollo del nifio sano. Se ha de potenciar € uso sistemético de ins-
trumentos estandarizados (escalas y cuestionarios de desarrollo y
cuestionarios especificos de deteccion) para aumentar la sensibili-
dad y la especificidad en €l proceso de deteccion y diagndstico pre-
coz de los nifios con TEA.

REV NEUROL 2004; 39 (3): 263-296

XXX REUNION DE LA SENP

09.

TRASTORNOSDEL ESPECTRO AUTISTA
Y POTENCIALES EVOCADOS SOMESTESICOS

JA. Mufioz Yunta® A. Valls Santasusana®, B. Salvadd Salvado©
2Unidad de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. ® Servicio de
Neurofisiologia. ©Unidad de Habilitacién Precoz. Unidad de Neuropediatria.
Hospital del Mar. Barcelona.

Objetivo. Estudiar larelacion existente entre | as respuestas somes-
tésicas y la severidad del trastorno en un grupo de nifios diagnosti-
cados de autismo.

Sujetos y métodos. Se estudiaron 20 pacientes (13 nifiosy 7 nifias)
de edades comprendidas entre 3 y 16 afios; y un grupo control sano
formado por 12 nifios y 11 nifias. Procedimiento. Los pacientes
fueron diagnosticados de autismo segin el DSM-1V y la ICD-10.
El grado de severidad se determind con el CARS. Selesrealizd un
estudio neurofisioldgico que incluyd potenciaes evocados somes-
tésicos (PES). Los PES se realizaron en ambas EEII estimulando €
nervio tibial posterior. Las respuestas se registraron con el electro-
do activo en CZ' y Fpz como referencia. Los pardmetros analizados
fueron latenciay amplitud de P37 y N42.

Resultados. Existen anomalias en las respuestas de |os PES estadis-
ticamente significativas en el grupo autista respecto al control. Los
pacientes con autismo mas grave tienen abolidas las respuestas
somestésicas. Cuando la severidad es menor o moderada las res-
puestas muestran un retraso de la latencia. En los casos de autismo
leve, |as respuestas son normales.

Discusion. Los PES son una prueba objetiva paracomprobar €l gra-
do de preservacion de la via talamocortical en los trastornos del
espectro autista. Estando alterada en los casos de autismo grave,
comprometiendo asi lafuncionalidad talamica.

010.

DISFUNCION EJECUTIVA SEGUN
UN PATRON DE RMf PREFRONTAL

F. Pérez Alvarez?® C. Timoneda? J. Reixach? J. Pujol
2 Pediatria. Hospital Universitari ICSDr. J. Trueta. ® Resonancia Magnética.
Clinica Girona. Girona.

Introduccion. La funcién gjecutiva tiene un soporte prefrontal. Se
conoce actuamente un prefrontal cognitivo, el dorsolateral y un
prefrontal integrador delo cognitivo y 1o sensitivo, el inferomedio-
ventral. Su disociacion se da en estudio de lesiones y se postula
que la actividad mental planificadora y el control de impulsos
dependen del procesador integrador. Determinados patrones y
fenotipos conductuales, presentes en diversas entidades nosol 6gi-
cas, parecen consecuencia de la disfuncion del prefrontal integra-
dor. LaRMf permite establecer patrones de neuroimagen con futu-
ro valor diagnéstico, pronostico y de control en respuesta a posi-
bles tratamientos. Se disefié un estudio para verificar la disocia
cién delos dos prefrontales e identificar un patron de actividad del
prefrontal integrador.

Pacientes y métodos. Se practicd RMf de SNC a 12 personas sanas,
entre 14 y 18 afios, durante la resolucién de una serie de dilemas
que, se considera, activan € prefrontal integrador. Por cada dilema
problema habia de resolverse un dilema control.

Resultados. La resolucion de los dilemas problema, pero no de los
dilemas control, demuestra la activacion del prefrontal inferome-
dioventral, disociado del dorsolateral que aparece hipoactivo o
inactivo. Constantemente, aparece asociadala actividad del cingulo
posterior y, muy frecuentemente, del cingulo anterior, estructuras
delos circuitos de la sensibilidad dolorosa.

Conclusiones. Nuestros hallazgos apoyan la tesis de la conve-
niencia del conocimiento bioquimico y fisiolégico del prefrontal
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inferomedioventral. Asimismo, el diagndstico de patrones de RMf
en diversos patrones semiol 6gicos y fenotipos conductual es permi-
tiria un avance en el diagndstico, prondstico y posible tratamiento.

on.

SINDROME DE SMITH-MAGENIS: APORTACION
DE DOSNUEVOS CASOSY APROXIMACION A SU
CORRELACION FENOTIPO-GENOTIPO

M.O. Blanco Barca? M. Gallego Blanco®, C. Ruiz Ponte®,

F. Barros Angueira®, C. Esquete L6pez®, JM. Eirfs Pufial 2,

M. Castro-Gago ?

2 Neuropediatria. ® Paidopsiquiatria. ¢ Unidad de Medicina Molecular.
Complejo Hospitalario Universitario de Santiago. Santiago de Compostela.

Introduccion. El sindrome de Smith-Magenis (SSM) es un sindro-
me de genes contiguos causado por una delecién intersticial en
17p11.2. Asocia rasgos faciales caracteristicos, voz ronca, bragui-
dactilia, tallabaja, retraso mental variable, neuropatia o hipoacusia
ocasionales y fenotipo conductua distintivo que incluye estereoti-
pias, poliembol ocoilomania, onicotilomania, rasgos autistas, auto o
heteroagresividad, hiperactividad, impulsividad, déficit atencional
y trastornos del suefio entre otros. Presentamos 2 varones SSM de
12 afios en e momento actual.

Casos clinicos. Caso 1. Fenotipo fisico: facies tosca, braquicefalia,
labio superior arqueado, sinofridia, sobrepeso y tallanormal. Feno-
tipo conductual: inquieto, impulsivo, reacciones explosivas, curio-
sidad por el entorno, fascinacion por aparatos el ectrénicos, produc-
cién verbal explosiva, voz ronca, estereotipias de friccion y pre-
sién, poliembolocoilomania, despertares e insomnio. Cl: 48. Caso
2. Fenotipo fisico: macrocefalia, craneofacies triangular, braguice-
falia, hipoplasia malar, redundancia frontal media, nariz pequefia
con dorso nasal ancho, hendiduras pal pebrales estrechas, incisivos
superiores grandes, malposicion dentaria, paladar ojival, pabello-
nes auriculares grandes, braguimetacarpofalangia y talla baja
Fenotipo conductual: hiperactividad, impulsividad, mirada periféri-
ca, interés por equipos electrénicos, retraso severo lenguaje, estere-
otipias de golpeteo en cuello. No poliembol ocoilomania ni trastor-
no del suefio. Como resultados se observé hipoacusia severa (caso
2), trastorno refraccion ocular (1,2), plastispondilia lumbar (2),
EMG y VCN normales. Cariotipo: delecion 17p (1). Estudio mole-
cular: delecién tipica 17p11.2 (entre D17S1857 y zona centromeéri-
ca) (1); delecién 17p11.2 afectando Unicamente a D17S1794 situa-
do teloméricamente alaregion criticade SSM (2).

Conclusiones. Presentamos dos varones con SSM y fenotipo fisico
y conductual peculiares e inhomogéneos, con diferentes deleciones
en 17p11.2. Aportaciones posteriores contribuirdn a delinear la
correlacion fenotipo-genotipo en esta entidad.

Metabolicas y neurodegenerativas
(Moderadores: Dr. J. Campistol Plana y Dr. F Mateos Beato)

o12.

SINDROME DE AICARDI-GOUTIERES.

APORTACION DE DOS NUEVAS OBSERVACIONES

M.O. Blanco Barca? M.C. Curros Novo? A. Alvarez Moreno®,
A. Alonso Martin®, JM. Eiris Pufial & M. Castro-Gago 2

2 Neuropediatria. ® Radiologia. Complejo Hospitalario

Universitario de Santiago. Santiago de Compostela.

Introduccion. El sindrome de Aicardi-Goutieres (SAG) es una en-
fermedad neurodegenerativa autosémico recesiva con mutaciones
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en 3p21 en lamitad de los casos. Desde su descripcién en 1984, se
han notificado cerca de 70 observaciones. Se caracteriza por ence-
falopatia severay progresivadeinicio precoz, microcefalia evoluti-
va, alteracion de los movimientos oculares, disfuncion piramidoex-
trapiramidal, lesiones cutaneas similares a un eritema pernio, calci-
ficaciones intracraneales predominantemente a nivel de ganglios
basales, afectacion de la sustancia blanca, linfocitosis, hiperprotei-
norraquia y elevacion del interfer6n afa en LCR y sangre, con
fallecimiento en los primeros afios de vida.

Casos clinicos. Caso 1. vardn de 3 meses con retraso psicomotor,
microcefalia congénita, hipotoniay nistagmo. Evolutivamente des-
arroll6 epilepsia con adquisiciones psicomotrices nulas. Exitus a
los 27 meses. Caso 2: nifia de 11 meses con retraso psicomotor,
hipotoniaaxial y espasticidad en extremidades inferiores, nistagmo
horizontal y microcefalia adquirida. Desarrolla evolutivamente
posiciones distonicas, corealeve y lesiones eritematoviol aceas dis-
tales en manosy pies. TORCH negativa en ambos. TAC-RM cere-
bral: caso 1: extensas calcificaciones bilaterales en niicleos basales,
periventriculares'y cerebelo, ausenciade mielinizacion, lisencefalia
frontal y atrofia corticosubcortical; caso 2: calcificaciones bilatera-
les en nucleos basales y periventriculares; disminucién del grosor
de la sustancia blanca. Linfocitosis en LCR (caso 1); elevacion de
IFN-alfaen sangrey LCR (casos 1y 2).

Conclusiones. La asociacion de microcefalia, disfuncion piramido-
extrapiramidal y retraso psicomotor con calcificaciones en el SNC
es sugerente de SAG. El diagndstico diferencia con otras entidades
mas prevalentes, en especia lasinfecciones TORCH, es esencia de
caraal consgjo genético.

013.

EMPEORAMIENTO NEUROL OGICO EN ENFERMEDAD
DE WILSON CON p-PENICILAMINA: CASO-VIDEO

M. Rodriguez Pefia-Marin?, J.M. Septlveda Sanchez®,

V. Arafia Toledo?, C. Alonso Diaz®, V. Llorente Miguel ¢,

V. Gonzdlez Torres?, A. Camacho Salas?

2Neurologia Infantil. ® Neurologia. ¢ Pediatria. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. La enfermedad de Wilson (EW) es una causa conoci-
da de sindrome extrapiramidal en la infancia. En los Ultimos afios
se ha descrito el empeoramineto de las manifestaciones neurol 6gi-
cas debido a la p-penicilamina. Presentamos un caso en que esta
terapia provoco un severo deterioro y lo mostramos en video.

Caso clinico. Varon de 13 afios con EW diagnosticada mediante
biopsia hepética durante € estudio de hepatoesplenomegalia. Al
momento de diagnostico presentaba leve afectacion neurol égica
apatia, bradicinesia, rigidez en rueda dentada en miembros superio-
resy marcha con escaso braceo. Ademés sufrié un cuadro psicético
autolimitado. Se inici6 terapia con p-penicilamina (250 mg/8 h).
Dos meses después requirio ingreso por severa progresion de la
enfermedad neurolégica. Presentaba |abilidad emocional, anartria,
disfagia grave, sialorrea, mueca facial ditdnica, rigidez generaliza-
da, distonia en extension de tronco y posturas distonicas en extre-
midades con deambulacion auténoma imposible. Se suspendi6 la
D-penicilamina introduciéndose acetato de zinc (50 mg/8 h). Se ini-
Ci4 tratamiento sintomético, al principio con clonacepam (1 mg/24 h)
y posteriormente con trihexifenedilo (5 mg/8 h). Con todo ello €
cuadro mejord. Actualmente presenta correcta articulacion del len-
guaje y deglucidn, ha desaparecido la distonia facial, mejorado la
rigidez y disminuido la distonia de miembros. Persiste distonia en
extension de tronco. La marcha auténoma es posible.
Conclusiones. Este caso ilustra el empeoramiento de sintomas neu-
rolgicos de la EW que puede producirse tras terapia con b-penici-
laminay que se atribuye al depdsito cerebral rapido del cobre hepa
tico movilizado por lamisma.
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014.

ESTUDIO CLINICOY NEUROFISIOLOGICO
DEL TEMBLOR EN PACIENTES CON FENILCETONURIA

B. Pérez Duefias?, E. Fernandez Alvarez @, J. Conill 2 M.A. Vilaseca
Busca®, R. Artuch Iriberri ®, J. Valls Solé€, J. Campistol Plana?

2 Neuropediatria. ® Bioquimica. Hospital Sant Joan de Déu.

Esplugues de Llobregat. ©Neurologia. Hospital Clinic. Barcelona.

Introduccidn. Se ha detectado la presencia de temblor de causa des-
conocida en 10-30% de pacientes fenilcetonuricos de diagndstico
precoz. Nuestro objetivo es investigar las caracteristicas del tem-
blor y su correlacion con variables clinicas y bioquimicas en una
cohorte de pacientes fenil cetondricos.

Pacientes y métodos. Estudio observacional en 55 pacientes fenil-
cetondricos (edad media 18,9 afios; 32 sexo femenino; 37 diagnés-
tico precoz) mediante examen neurol égico, Escala Whiget de pun-
tuacion del temblor y estudio neurofisiol égico (acelerémetro, siste-
ma BIOPAC MP100WSW, transformada de Fourier para analizar
frecuencia de temblor). Asimismo se analizé laedad deinicio dela
dieta, Cl, niveles concomitantes de fenilalaninay € indice de con-
trol dietético.

Resultados. Ningun paciente refiri6 historia familiar de temblor. Se
registré temblor postural en 16 pacientes (frecuencia media 10,6
Hz, rango 7,5-14 Hz); el temblor fue més frecuente en pacientes de
diagnéstico tardio (61%) en comparacion con los pacientes de
diagndstico precoz (32%)(p = 0,043). Todos los tests para temblor
postura y/o de accién en pacientes de diagndstico precoz recibie-
ron puntuaciones de 1, mientras que 4 pacientes de diagnostico tar-
dio recibieron puntuaciones de 2-3, dos de |os cuales reconocieron
discapacidad para las actividades cotidianas. Se observé una edad
maés tardia de inicio de la dieta restringida fenilaanina (p = 0,004)
y valores superiores de fenilalanina durante |os primeros 6 afios de
vida (p = 0,041) en los pacientes con temblor a compararlos con
los pacientes sin temblor.

Conclusiones. Hemos detectado una prevalencia superior de tem-
blor en pacientes fenilcetondricos que estudios previos. El temblor
fue mas frecuente y més severo entre los pacientes de diagnéstico
tardio.

015.

ESTUDIO DEL LCR EN ENCEFALOPATIASNO FILIADAS:
RESULTADOSTRAS 1,5 ANOS DE EXPERIENCIA

A. Garcia-Cazorla? A. Ormazébal ®, R. Artuch®, J. Lépez-Casas?,
B. Pérez-Duefias® E. Fernandez-Alvarez?, J. Campistol 2

2Neurol ogia. ® Bioguimica-Metabol opatias. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de LIobregat.

Objetivo. Pretendemos reportar nuestra experienciaen el estudio de
neurotransmisores y déficit de transporte en LCR.
Pacientes y métodos. Hace 1,5 afios constituimos un grupo para el
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estudio de |los neurotransmisores (dos bioquimicos y cuatro neuro-
pediatras). Inicial mente establecimos un protocol o de extraccién de
LCR: andlisis en 1° tubo: citoquimica; 2°: 3-OMD, MHPG, 5-OHT,
5-HIAA y HVA; 3° pterinas; 4° aminoécidos y acidos orgénicos,
5°: lactato- piruvato. La determinacion de neurotransmisoresy pte-
rinas se realiz6 por HPLC (deteccion electroquimicay fluorescen-
cia). Hemos analizado 150 muestras de pacientes con encefal opati-
as no filiadas (56 varones, 94 mujeres; edad: 0 a 35 afios; media:
4,2). Seincluyé un grupo control (110 pacientes) sin evidencia de
enfermedad de los neurotransmisores y sometidos a puncion lum-
bar principalmente para descartar infecciones del SNC.

Resultados. Hemos establecido los siguientes valores de referencia
(nmol/L) (Tabla). Hemos hallado un paciente con déficit de TH, 3
déficit de GTPCH, 3 pacientes con HVA permanentemente bajo no
atribuible a déficit primarios de los neurotransmisores, 1 déficit de
transporte de folatos y 1 probable déficit de GLUT-1.
Conclusiones. El estudio del LCR ha permitido diagnosticar
6/150 pacientes. A pesar de su baja frecuencia, las posibilidades
terapéuticas y de consgjo prenatal hacen necesario considerar es-
tos examenes.

0O16.

CATARATASDE APARICION SUBITA
EN NINOS CON TRASTORNOS NEUROLOGICOS

M. Cuadrado Martin® M. Morales Ball(is®, J. Campistol Plana?
2Neurol ogia. ® Oftalmol ogia. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de LIobregat.

Objetivo. Analizar las caracteristicas oftalmol 6gicas y neurol gicas
de nifios con distintas alteraciones neuroldgicas y cataratas de apa-
ricién répida

Pacientes y métodos. Se revisan siete pacientes con clinica neurol 6-
gica, de edades comprendidas entre los 3 meses 'y 12 afios y que
desarrollan una catarata stbita. Se analizan los antecedentes perso-
nales, hallazgos clinicos, edad de aparicidn y tipo de catarata, moti-
vo de consulta oftalmol dgico, dias de evolucion, técnicaquirdrgica,
pruebas complementarias realizadas y evolucion clinica.
Resultados. La edad media de aparicion de las cataratas fue de 35
meses (intervalo 3 meses-12 afios) y €l motivo de consulta oftalmo-
I6gico més frecuente laleucocoria. Los dias de evolucidn oscilaron
de 4 a 14, con unamedia de 9.Todas, salvo una, fueron bilaterales,
tratandose de una catarata hipermadura en todos los nifios. Las
manifestaciones neurol gicas incluyeron retraso psicomotor, hipo-
tonia encefalopatia aguda y epilepsia. Las pruebas complementa-
riasrealizadas, hastalafechadel estudio, no llevaron al diagnéstico
etiol 6gico en ninguno de los pacientes.

Conclusiones. Algunos nifios con problemas neurol 6gicos desarro-
Ilan de modo rapido cataratas bilaterales blancas, hipermaduras.
Esta forma stibita e hipermadura no es la habitual de presentacién
en lainfancia. Probablemente un trastorno metabdlico, desconoci-
do en laactuaidad, puede ser el causantey a su vez esté implicado
en la clinica neurol 6gica de estos pacientes.

Tabla O15.

Edad 5-HIAA HVA HVA/B-HIAA 3-OMD MHPG 5-OHTRP  Neopterina  Biopterina Folato
0-6 meses 217-844 465-1186 1,31-2,4 17-99 24-124 2,7-19,2 15-35 20-70 67-203
8 meses-3 afos 160-240 392-906 1,37-3,48 4-64 20-70 1,6-12 12-30 15-40 48-127
4-5 afios 106-260 334-570 1,92-3,44 <54 22-46 4,218 9-30 10-30 45-124
7-16 anos 82-186 156-464 1,74-3,45 < b4 11-44 1,6-10,8 9-30 10-30 45-124
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017.

LEUCOENCEFALOPATIA BIFASICA REVERSIBLE
TRASQUIMIOTERAPIA POR UN LINFOMA DE BURKITT

I. Lorente Hurtado?® A. Rovira®, M. Melo®, C. Escofet? J. Artigas®
2Neuropediatria. ® UDIAT. ¢ Pediatria. CSPT. Sabadell.

Introduccidn. Las alteraciones de |a sustancia blanca secundarias a
la quimioterapia se han clasificado en leucoencefalopatia ‘ clésica
(LC) y leucoencefalopatia posterior reversible (RPLS), con dife-
rente patron neurorradiol 6gico y diferente significacion prondstica
Caso clinico. Nifio de 11 afios diagnosticado de Linfoma de Bur-
Kitt ( tratado acorde a protocolo multicéntrico); desarroll6 un sin-
drome de lisis tumoral con insuficiencia renal e hipertension arte-
rial. Siete diastras el inicio del tratamiento presentd: alteracion del
estado de conciencia y realizd cuatro crisis convulsivas parciales
secundariamente generalizadas. La RM cerebral revel6 mlltiples
areas bilaterales de hipersefial en T, y FLAIR con afectacion pre-
dominante de lasfibras subcortical es en U. Tratado con hidantoinas
y antihipertensivo recuper6 totalmente en 48 h. Un mes mas tarde
laRM mostré una practica resolucion de | as alteraciones. Se conti-
nuo el protocolo citostético. En control neurorradioldgico a fin del
tratamiento citostatico (estando el nifio asintoméatico) la RM cere-
bral mostré un patron de alteracion totalmente diferente con afecta
cién masiva difusay simétrica de la sustancia blanca profunda con
preservacion de | as fibras subcorticales. La val oracion neuropsico-
|6gica mostro leve afectacion de algunas funciones cognitivas. Las
RM posteriores mostraron una resolucion esta vez lenta de las
imagenes con normalizacion 2 afios mas tarde. Evolucion clinica
excelente.

Conclusiones. El primer brote cliniconeurorradiol6gico redne los
criterios del sindrome de leucoencefal opatia posterior reversible. El
segundo brote de leucoencefal opatia asintomético sugiere la leuco-
encefalopatia clasica por metrotexate. Se discute la conducta ante
laLC asintométicay el interés de reconocer precozmente el sindro-
me RPLS.

018.

LEUCODISTROFIA FRENTE A
ENCEFALOMIELITISAGUDA DISEMINADA

J.L. Pefia Segura, T. Urefia Hornos, R. Cabrerizo de Diago,
D. Gros Esteban, S.T. Jiménez Gil de Muro, J. L6pez Pisdn
Seccidn de Neuropediatria. Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Objetivo. Presentar un caso remitido para estudio desde otro hospi-
tal por sospecha de leucodistrofia, por afectacién difusa de sustan-
cia blanca supratentorial, con clinicay evolucién compatibles con
encefalomielitis aguda diseminada (EMAD).

Caso clinico. Nifio de 10 afios que comenz6 1 mes antes con cefa
leas, vomitos y sensacion de mareo. Alguna vez oiaruidos a acos-
tarse, tipo tac-tac, en nucay en paladar blando. Posteriormente vio
sombras, primero con ojo derecho y luego con ambos. Habiarecibi-
dolavacunatriplevirica2 mesesantesdeiniciar laclinica. LaTAC
y laRM evidenciaron afectacion difusa de sustancia blanca supra-
tentorial. LCR normal. Latendenciafueamejorar las cefaleasy los
vémitosy a empeoramiento visual. Se evidenci6 hipovisién impor-
tante, limitacién a la abduccion de ambos ojos y temblor y disme-
tria discretos. El estudio oftalmol6gico mostré marcado papilede-
ma con gran congestion vascular e importante afectacion de lacam-
pimetriavisual, y ausencia de respuestas en |os potenciales visuales
(PEV). Trastest de ACTH normal, se instaurd tratamiento corticoi-
deo y posteriormente inmunoglobulinas, sin objetivarse mejoria
visual. Serologias de virus neurotropos, Borrelia, Mycoplasma,
Brucella negativas. EMG y ENG normales. Perfil normal de écidos
grasos de cadena muy larga.
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Conclusiones. La neuroimagen obligo a plantearse € diagnéstico
diferencial con las leucodistrofias, pese a clinica compatible con
EMAD con grave neuritis 6ptica. No hemos encontrado referencias
aasociacion de leucodistrofia con neuropatia dptica agudani papile-
dema. Pese a frecuente evolucion favorable de laEMAD, hay casos
de mal prondstico por torpida evolucion o graves secuelas.

019.

INFLAMACION DISEMINADA EPISODICA

DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL EN NINOS.
¢(AUMENTA SU INCIDENCIA?, (QUE PAUTAS

DE TRATAMIENTOY CONTROL DEBEMOS SEGUIR?

J.L. Pefia Segura, T. UrefiaHornos, R. Cabrerizo de Diago,
E. Gracia Cervera, J.J. Calvo Vera, J. LOpez Pison
Seccién de Neuropediatria. Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccidn. En nuestro trabajo ‘ Inflamacion diseminada episodi-
ca del sistema nervioso central. Revision casuistica de un periodo
de 13 afios' (Rev Neurol 2004; 38: 405-410), seincluyen 10 pacien-
tes, y hemos tenido en 2004 dos nuevos casos y una recaida.

Casos clinicos. Caso 1: presentado en la comunicacion previa. Ca
S0 2: nifio de 6 afios, con otitis 2 semanas antes, que presenta me-
ningismo, somnolencia, afasia, torticolis, incontinencia de esfinte-
res y hemiparesia espéstica izquierda. RM muestra hiperintensida-
des en sustancia blanca de predominio subcortical con leve afecta
cién cortical y en ganglios basales. Evolucion satisfactoria en 5
semanas, tras tratamiento corticoideo. Caso 3: nifio que alos 2 afios
y 3 meses padeci6 cuadro clinico y de neuroimagen compatible con
encefalomielitis aguda diseminada (EMAD) con evolucién satis-
factoria tras tratamiento corticoideo. Trece meses después, tras
varicela, presenta cuadro compatible con neuritis 6ptica retrobul bar
bilateral, con potenciaes visuales (PEV) aterados, que se resolvio
en unos dias con tratamiento corticoideo. RM normal; no disponia-
mos aun de control normal de RM tras el primer episodio.
Conclusiones. La inflamacién diseminada episodica del sistema
nervioso central en nifios es una patologia en auge que plantea
numerosos problemas en cuanto a manejo y prondéstico, algunos de
dificil respuesta, como vacunaciones, tratamientos idoneos, indica-
cién y momento de los controles neurorradioldgicos, riesgo de
recurrenciay diferenciacién entre EMAD y sus variantes multifasi-
casy laesclerosis maitiple.

Neuromuscular
(Moderadores: Dr. R.Vidal Sanahuja y Dr. J. Colomer Oferill)

020.

UTILIDAD DE LA MEDICION DEL FLUJO SANGUINEO
CEREBRAL MEDIANTE DOPPLER TRANSCRANEAL (DTC)
COMO CRITERIO DE AUTOCOMPENSACION DE LAS
HIDROCEFALIA COMUNICANTE EN LA INFANCIA

M. Castro-Gago? M. Somoza Martin? M.O. Blanco Barca?,

J. Eiris Pufial & F. Camifia®, S. Rodriguez-Segade®,

A. Rodriguez-Nuriez ?

2Neuropediatria. ® Servicio de Bioguimica. Complejo Hospitalario
Universitario de Santiago. Santiago de Compostela.

Introduccion. El establecimiento del estado de autocompensacion
en una hidrocefalia comunicante tiene por objetivo evitar laimplan-
tacién innecesaria de un sistema de derivacion ventricular. Con esta
finalidad se ha demostrado la utilidad y perfecta correlacién entre
los siguientes criterios. combinacién de tension del LCR y su
absorcién, combinacion del indice de Evans con e incremento
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medio semanal del PC y la concentracién de oxipurinas en LCR,
cuyo aumento se relaciona con hipoxia neuronal secundaria a hipo-
aflujo cerebral por HTIC mantenida.

Objetivo. Vaorar s € flujo sanguineo cerebral (FSC) medido me-
diante DTC puede usarse como criterio de hidrocefalia autocom-
pensada.

Pacientes y métodos. En 8 nifios (5-18 meses de edad y 17,8 meses
de seguimiento medio) con hidrocefalia autocompensada en base a
los criterios clinicorradiol 6gicos y biogquimicos expuestos se deter-
mino el FSC (velocidades sistélicay media, indicesderesistenciay
pulsatilidad) en la arteria cerebral mediamediante DTC. Los resul-
tados se compararon con un grupo control y los demds parametros
con un grupo previo de hidrocefalia descompensada.

Resultados. Diferencias significativas para las oxipurinas en LCR,
indice de Evans e incremento medio semanal del PC entre los gru-
pos de hidrocefalia compensaday descompensada. L os pardmetros
de FSC fueron normales a diagnéstico y a seguimiento.
Conclusiones. Un FSC normal se postula como criterio de auto-
compensacién y puede constituir €l parémetro idéneo por su facil
realizacion y obtencion en tiempo real. Existe una buena correla-
cion entre el FSC'y los valores de oxipurinas en LCR. Los criterios
clinico-radiolégicos, bioquimicos y e FSC valorado mediante
DTC parecen tener una utilidad similar.

021.

FIBROSIS CONGENITA DE LA MUSCULATURA
EXTRAOCULAR TIPO 3 (CFEOM TIPO 3). APORTACION
DE SMIEMBROSAFECTADOS DE UNA MISMA FAMILIA

J. Eirfs Pufial & M.O. Blanco Barca? M.T. Gonzélez Lépez®,
M. Castro-Gago?

2Neuropediatria. Hospital Clinico Universitario. Santiago de Compostela.
b Pediatria. Hospital Cristal Pifior. Orense.

Introduccion. Las CFEOM conforman un grupo de procesos hete-
rogéneos clinicay genéticamente. De acuerdo con Elizabeth Engle
se aceptan 5 grupos: CFEOM tipo 1, tipo 2, tipo 3, ptosis congéni-
taaisladay sindrome de Duane. La CFEOM tipo 3 ha sido descrita
Unicamente en una familia canadiense con un patrén autosémico
dominante, expresividad variable, penetrancia incompleta y liga-
miento genético con laregion 16qter.

Caso clinico. Nifio de 5 meses con ptosis pal pebral bilateral congé-
nita, exotropia derecha, imposibilidad de dirigir la mirada hacia
arriba e hiperextension cervical compensatoria. Desarrollo psico-
motor normal. El abuelo paterno (fallecido) presentaba un cuadro
similar, con ptosis unilateral. El padre (A), un tio paterno (B) y un
tio abuel o paterno (C) fueron exploradosy presentaban los siguien-
tes hallazgos: imposibilidad de dirigir 1os ojos hacia arriba e hipe-
raduccion del ojo izquierdo al intentarlo (A, B, C); exotropia dere-
cha, limitacién a la aduccion del ojo derecho, pérdida de vision
binocular y ambliopia (A), ptosis palpebral bilateral (A,B). Explo-
raciones complementarias: RM cerebral: normal; PEV: enlenteci-
miento de conduccion de lavia épticaizquierda. Pendiente estudio
de ligamiento en laregién 16qter.

Conclusiones. Aportamos 5 miembros de una familia con oftalmo-
plejiay ptosis palpebral de expresividad variabley patron AD. Cli-
nicamente |as manifestaciones se atribuyen afibrosis congénita de
musculos dependientes del 111 par (recto superior e interno y ele-
vador del parpado) y contraccion aberrante del recto interno. El
proceso es sugerente de CFEOM tipo 3 y representa la primera
descripcién en la literatura espafiola y segunda conocida a nivel
mundial.
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022.

ESPECTRO CLINICO DE LA DISTROFIA
MUSCULAR DE EMERY DREIFUSS 2 (DMED2):
PRESENTACION DE 6 CASOS

J. Colomer 2 A. Nascimento? A. Diaz? S. Patrizia®
aNeuropediatria. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat.
b Lahoratorio de Biologia Celular y Microscopia Electrénica IOR. Bolonia, Italia.

Introduccién. La distrofia muscular Emery Dreifuss (DMED) se
caracteriza por latriada clinicade contractura de codos y tenddn de
Aquiles, atrofiay debilidad muscular progresiva 'y cardiomiopatia
con trastorno de la conduccién. La forma autosdmica dominante
(DMED?) hasido asociada al déficit de Lamin A/C, causado por la
mutacién en el gen LAMN.

Casos clinicos. Describimos la forma de presentacién y evolucién
clinica de 6 pacientes con diagndstico genéticamente confirmado
de DMED?2 (entre 6 y 22 afios de edad) pertenecientes a5 familias,
tres de los cuales con historia familiar de cardiomiopatia. Se estu-
di6 la expresion de la Lamin A/C en cultivo de fibroblastos, el
patrén inmunohistoquimico entre la Emerin y la Lamin A/IC y la
microscopia electronica. Clasificamos a los pacientes en 3 grupos
segun su forma de presentacion: &) Inicio en periodo neonatal (1
caso), hipotoniay retraso psicomotor desde el mes de vida; b) Ini-
cio alrededor de los 2 afios (4 casos), con dificultades paralevantar-
sedel sueloy subir escaleras; ¢) Inicio alos 6 afios con fatiga. Los
niveles de CK estaban elevados entre 4 y 10 veces. Dos pacientes
desarrollaron cardiomiopatia. Todos presentaron una evolucién len-
tamente progresiva con contracturas de codos y Aquiles. Cuatro
pacientes desarrollaron sindrome de rigid spine, y dos, pérdida de
ladeambulacién. Se objetivo reduccidn delaexpresion delaLamin
A/C en € blot, mostrando alteracién en el patron inmunohistoqui-
mico entre laEmeriny laLamin A/C.

Conclusiones. Este trabajo pone en evidencia el amplio espectro
clinico del DMED 2y demuestralainteraccion entre Lamin A/Cy
Emerin en cultivos de fibroblastos.

023.

SINDROME DE SCHWARTZ-JAMPEL:
IMPLICACION DEL PERLECAN

A. Diaz Gémez 2, J. Colomer Oferil 2 A. Nascimiento? P. Sabatelli °
2Neurologia. Hospital Sant Joan de Deu. Esplugues de Llobregat.
®|OR. ITOI-CNR. Bolonia, Italia.

Introduccion. El sindrome de Schwartz-Jampel (SSJ) o condrodis-
trofia mioténica es una enfermedad rara autosdmica recesiva carac-
terizada por miotoniay displasia 6sea. Recientemente ha sido aso-
ciada a una mutacién en el gen HSPG2 que codifica el perlecan,
una proteina de la membrana basal que no s6lo mantiene laintegri-
dad del cartilago sino también la excitabilidad muscular. Presenta-
mMos un paciente con este sindrome, cuyo diagndstico se baso en la
clinicay el andlisis inmunohistoquimico del perlecan.

Caso clinico. Corresponde a un nifio de 2 afios cuyos padres con-
sultan por una alteracion de la marcha. El desarrollo psicomotor
durante el primer afio de vida fue normal. La madre tuvo un abor-
to de 20 semanas de gestacion, cuyo diagndstico anatomopatol 6-
gico fue de un feto con pie equino-varo y defectos de osificacion.
No se objetivé consanguinidad. El paciente siempre present6 difi-
cultad para caminar y correr, particularmente después del reposo,
con dolores musculares. Recientemente presentd dos episodios de
torticolis. A la exploracién destacaba cara ‘triste’, epicantus, fil-
trum largo, labios finos y boca pequefia, rigidez e hipertrofia mus-
cular. Se objetivé fendmeno miotonico en el EMG. Las CK eran
de 650 UI. El tratamiento con oxcarbacepina mejoro la sintomato-
logia. El andlisis de la biopsia muscular confirmd una reduccion
del perlecan y una normalidad de las laminas alfa-2 y beta-1, asi
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Tabla 025.

Medias IMC Z-score Percentil Hb Fe Ferritina TF SATTF Colesterol Col-HDL  Acido urico

+ES

TDAH 18,02 (0,65) 0,28(0,02) 5715(5,4) 13,03(0,19) 86,2 (5,5) 34,5(3,2) 276,46(6,05) 23,6(892) 160,07 (5,2) 60,6(23) 3,81(1,9

CEF 19,5(0,71) 0,83(0,03) 68,12 (4,7) 13,36 (0,15) 89,8 (5,6) 36,12 (3,6) 284,747(71) 24,8 (11,16) 163,46 (4,6) 58,24 (4,9) 4,28 (1,6)
ns p < 0,028 ns ns ns ns ns ns ns ns ns

como las proteinas asociadas al perlecan, afa-distroglicanoy col&
geno VI.

Conclusiones. El diagnostico del SSJ fue sospechado por la clinica
y confirmado por €l déficit de perlecan en el estudio inmunohisto-
quimico. Destacamos la excelente respuesta a tratamiento con
oxcarbacepina.

Trastorno de déficit de atencion/hiperactividad
(Moderadores: Dr. J. Campos Castell6 y Dr. A. Fernandez Jaén)

024.

TRASTORNO POR HIPERACTIVIDAD
Y DEFICIT DE ATENCION. PREVALENCIA EN LA
POBLACION ESCOLAR EN LA ISLA DE MALLORCA

E. Cardo Jalén?® M. Servera®, J. Llobera®
2 Pediatria. Hospital Son Llatzer. ® Profesor de Psicologia. UIB.
¢ Epidemiologia. Instituto Balear de la Salud. Palma de Mallorca.

Introduccion. La hiperactividad es un trastorno comin de la infan-
cia, de base genética. que provocan en el nifio alteraciones atencio-
nales, impulsividad y sobreactividad motora. En |os paises anglosa
joneslaprevalencia es del 5%, pero existen pocos estudios en nues-
tro pais.

Objetivo. Obtener la prevalencia de los distintos subtipos del tras-
torno por déficit de atencion con hiperactividad (TDAH) en la
poblacion escolar entre 6 y 10 afios de la Isla de Mallorca con una
escala que presenta puntuaciones de corte diferenciadas para maes-
trosy padres, por edadesy por sexos.

Pacientes y métodos. Estudio aleatorizado estratificado, con control
de variables seglin escuela (publica, privada) y situacion demogréa-
fica (urbana, rural, turistica). Se aplicalas ADHD Rating Scales-IV
para maestros y padres (inatencion, hiperactividad/impulsividad y
total), una medida de las conductas del trastorno negativista des-
afiante y dos tareas por ordenador de evaluacion de laimpulsividad
cognitivay la atencion sostenida.

Resultados. Un total de 1.791 fueron evaluados en las escalas para
maestros y 1.509 para padres. La correlacion entre las subescalas
TDAH fue del 0,70 enlos maestros y 0,63 paralos padres. Tomando
como referenciael percentil 90 latasa de sospecha del TDAH estuvo
en los parametros esperados, 4,7%, pero no hubo diferencias signifi-
cativas por edades, sexo, tipo de centro o zona sociodemogréfica.
Conclusiones. Los datos apuntan a una fuerte correlacion entre
escalas, 10 que da pie a un predominio del subtipo combinado,
mientras los otros dos subtipos inatento e hiperactivo/impulsivo
presentan una prevalencia similar. No encontramos diferencias en
laincidencia por sexo.
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025.

MASA CORPORAL Y MARCADORES
NUTRICIONALESEN EL TDAH

B. GarciaAvilés? F. Carratala®, A. Javal oyes Sanchis®,

A. Castro Fornieles®, M. Moya?

2 pediatria. ® Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario de San Juan
de Alicante. San Juan de Alicante. ©Unidad de Salud Mental Infantil (A-16).
9 Pediatria. Centro de Salud Florida. Alicante.

Introduccidn. Se acepta que e fenotipo predominante del TDAH
tiende ala delgadez. Aunque este punto no hasido justificado debi-
damente en la literatura, se invoca como factor determinante de la
inocuidad de |os farmacos propuestos para su tratamiento.
Objetivo. Comparar los indices somatométricos de pacientes con
TDAH subtipo mixto con los de un grupo control.

Pacientes y métodos. Estudio transversal sobre 83 pacientes que
acuden a consultas por presentar criteriosde TDAH (n=32;V =27,
M = 5) o cefalearecurrente (n = 51; V = 30, M = 21) entre junio y
diciembre de 2003. Se toman peso (kg), talla (cm), edad decimal y
marcadores sanguineos indirectos del nivel nutricional (hemoglobi-
na, hematocrito, hierro, ferritina, transferrina, saturacion de transfe-
rring, colesterol y colesterol HDL). Se calculae indice de masa cor-
poral, Z-score y percentil. Comparacion de medias por t de Student.
Resultados. La Hb resulto significativamente mas bajaen los TDAH
por debajo delos 10 afiosy € é&cido Urico por debajo de los 8 (Tabla).
Conclusiones. 1) Los indices somatométricos de los TDAH se sitd-
an por debajo de los pacientes con CEF. 2) Los indicadores hema:
tol 6gi cos indirectos de nutricidn no presentan diferencias significa-
tivas. 3) El més bajo IMC de los TDAH no parece justificarse por
déficit nutricionales.

026.

SEMIOLOGIA CLINICA DEL TDAH EN FUNCION
DE LA EDADY EFICACIA DEL TRATAMIENTO
A LASDISTINTASEDADES

A. Garcia Pérez® M.A. Martinez Granero?, J. Expésito,
A. Quintanar Rioja®, B. Bonet Serra”

2 Neuropediatria. ® Pediatria. Fundacion Hospital Alcorcon. Alcorcon.
¢ Dpto. Psicobiologia. Universidad Complutense. Madrid.

Pacientes y métodos. Se analizan 152 casos (19 nifias/133 nifios)
remitidos a la consulta de neuropediatria por sospecha de TDAH
(7,2% de las consultas), a lo largo de 6 afios (1/3/98-29/2/04),
cuyos sintomas principales eran inatencion o hiperactividad,
con/sin trastorno de conducta o de aprendizaje. De ellos, 102 (67%)
han reunido los criterios de TDAH, recogidos mediante entrevistaa
los padres (criterios DMS-1V), cuestionarios de conducta Conners
para padres y profesores, observacion en la consulta, y pruebas
neuropsicolégicas. La distribucion de TDAH por grupos de edad:
de 3-5 afios 15 de 34 nifios remitidos; de 6-8 afios 53/69; de 9-11
afios 18/26; y de 12-15 afios 16/23.

Resultados. Los problemas pedagogicoconductuales en los TDAH
sin tratar aumentan con la edad. El porcentaje de mal rendimientoy
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de repeticion de curso escolar se dobla en cada grupo etario respec-
to al anterior. A 10s 6 afios ya empezamos a ver trastorno negativis-
ta-desafiante, alos 9 afios trastorno disocial; y apartir delos 9 afios
los trastornos de conducta aparecen en un 50% de TDAH no trata-
dos. Una mejoria con metilfenidato ‘buena o mediana’ se consigue
en arededor de un 70% hastalos 11 afios. El porcentaje de TDAH
con apoyos tanto pedagdgicos como psicoterdpicos es menor a
indice de nifios con dificultades escolares y conductual es.
Conclusiones. Parece conveniente iniciar el metilfenidato antes de
iniciar la Primaria para evitar |as repercusi ones pedagogi coconduc-
tuales alas que conduce el TDAH. Hay que estimular a los padres
para un seguimiento cercano con una buena coordinacion padres-
profesores-médi co-psi coterapeuta, sin abandonos.

027.

EL PEDIATRA DE ATENCION PRIMARIA EN EL
TRASTORNO DE DEFICIT DE ATENCION/HIPERACTIVIDAD.
PLANTEAMIENTO TRASUN ESTUDIO DE POBLACION

M.C. GarciaJiménez® M.M. Blasco Arellano? J. Lépez Pisdn®,
J. Mengual Gil 2

aPediatria. Centro de Salud Bufiuel. Navarra.

b Neuropediatria. Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. Debido ala elevada prevalencia del trastorno de défi-
cit de atencion/hiperactividad (TDA-H) y a aumento del nimero
de consultas por problemas escolares y/o trastornos de conducta,
nos planteamos valorar el papel del pediatra de Atencion Primaria
(AP) en su cribado e intervenciones.

Pacientes y métodos. Se han valorado |os escolares entre 6 y 12 afios
de los colegios de nuestra zona. Utilizamos la versién abreviada de
Conners revisada para padres y € EDAH (escala de Conners para
profesores adaptada seguin Farré y Narbona) a modo de cribado para
laidentificacion de los casos. Se evaluaron posteriormente mediante
una entrevista diagnostica semiestructurada (DSM-1V) y unavalora-
Cidn de la existencia de retraso escolar o trastornos del aprendizaje.
Resultados. El ndmero de nifios valorados ha sido de 222. Los
resultados preliminaresindican unaprevalenciade TDA-H en torno
a un 6%. La proporcién nifiog/nifias es de 1/7. Sélo en un 50% el
Conners-padres fue positivo. Existen antecedentes familiares en un
65%. Asocia retraso escolar un 90% y trastornos de conducta un
55%. Un 80% de los casos toma Rubifén. Dos de los nifios han
abandonado €l tratamiento.

Conclusiones. El DSM-IV es la herramienta diagnostica del TDA-
H. El pediatra de AP se convierte en e punto de referencia de las
familias y creemos es el profesional adecuado para €l diagndstico,
valoracion y orientacion inicial, sin obviar otros profesionales que
deben colaborar adelinear € perfil concreto en cada nifio. Tras 15
meses de estudio encontramos dificultades en algunos campos de
val oracion como la psicopedagdgica.

028.

TRASTORNO DE ATENCION EN NINOS PREESCOLARES
QUE ASISTEN A UN CDIAP. COMPARACION ENTRE

EL DIAGNOSTICO CLINICOY EL CUESTIONARIO

CBCL 1.5-5 PARA PADRES

M. Guillamén? I. Lorente®, G. Ruiz® M. Galardo? M. Clariana?
M. Monterde?

2CDIAP. ® Neuropediatria. CSPT. Sabadell.

Objetivo. Valorar incidenciade TDA-H en una muestra de nifios pre-
escolares que asisten a CDIAP de nuestro hospital y la correlacion
entre e diagnostico clinico y las respuestas de los padres (CBLC).

Pacientes y métodos. Déel total de 203 nifios con trastornos del desa-
rrollo que asisten a tratamiento a nuestro CDIAP se descartaron
aquellos con un diagnostico de retraso mental, pardlisis cerebral,
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trastorno autista o edad < 2afios Valoracion realizada: psicometria;
entrevistas neuropediatray psicélogo clinico segun criterios DSM-
IV, observacion por psicologo terapeuta; informes escolaresy cues-
tionario para padres CBLC 1.5-5.

Resultados. Muestra: N = 65. Sexo: 42 M/23 F (R 1,8/1). Diagnos-
ticos principaes. D limite 8, TEL 35, TDAH 22. Diagnéstico clini-
co de TDA+/-H 35 (53%), 26 M/9 F (R 3/1). Puntuacion > percen-
til 95 en escala de atencién. CBLC padres: 30. Relacion diagnosti-
co clinico TDA/cuestionario CBCL padres: de 35 nifios con diag-
nostico clinico TDA, 29 puntuaron > percentil 95 CBL C (sensibili-
dad 82%). De 30 nifios que puntuaron > 95% CBCL: 29 tenian
diagndstico clinico TDA (especificidad 97%).

Conclusiones. Nuestros resultados confirman ata incidencia de
comorbilidad de TDA+/-H en nifios con trastornos del desarrollo
(especiamente en nifios con TEL), claramente conocida en nifios
escolares pero muy poco reportada en la literatura en nifios prees-
colares El cuestionario para padres CBCL 1.5-5 recientemente
baremado para preescolares que incluye una escala especifica de
atencion y un perfil diagndstico DSM orientado se muestra como
una herramienta (til en estas edades mostrando una elevada corre-
lacion con lavaloracién clinicay muy alta especificidad.

029.

EXPERIENCIA EN EL USO DE METILFENIDATO

(MTF) DE LIBERACION CONTROLADA (MTF-LC)

EN COMPARACION CON MTF DE LIBERACION
INMEDIATA (MTF-L1) EN EL TRATAMIENTO DE NINOS
CON TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION (TDAH)

J. Rivera Gamboa
Neurologia. Hospital General Gustavo Guerrero. Ciudad de México.

Introduccidn. El metilfenidato de liberacion inmediata (MTF-LI)
es un estimulante que se ha utilizado durante décadas en €l trata-
miento del TDAH. Hay multiples estudios que demuestran la supe-
rioridad de este medicamento sobre farmacos y otras modalidades
terapéuticas. La disponibilidad reciente del metilfenidato de libera-
cion controlada (MTF-LC) hacen necesario su andlisis en la practi-
caclinicadiaria

Pacientes y métodos. Se estudiaron 120 pacientes durante 18 meses
en e servicio de Neurologia de un hospital general. Para el diag-
nostico se utilizaron los cuestionarios de Connersy los criterios del
DSM-IV. A todos los pacientes se les realiz6 revision neuroldgica,
EEG en vigiliay suefio paradescartar otras patologias, test de Stro-
Op Y un cuestionario para padres.

Resultados. La edad estuvo entre 5y 13 afios. Predomind el sexo
masculino 6:1. 28,3% fueron TDA-inatento, TDA-hiperactivo 33,3%
y TDA-combinado 38,3%. El 62,8 % prefirieron MTF-LC. Los eti-
mulantes no fueron efectivos en el 14,8 %. El 30% de los nifios con
MTF-LI suspendieron por reacciones adversas. En € test de Stroop,
el 56% de los pacientes mejoraron después del tratamiento con
MTF-LC.

Conclusiones. En nuestra poblacion predominan los varones y son
menos los TDA inatentos. La falla en larespuesta a los estimulan-
tes esta de acuerdo alo reportado en laliteratura. El test de Stroop
no demuestravalor diagnéstico ni prondstico, pero para casos espe-
cificos puede tener valor de seguimiento. La aceptacion de los
padres favoreci con mucho al MTF-LC. L os pacientes que dejaron
MTF-LI fue por cefaleaintensa eirritabilidad.
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030.

ELEVACIONES INESPECIFICAS DE AMINOACIDOS
ESENCIALESEN SUERO DE PACIENTES CON TRASTORNO
DE DEFICIT DE ATENCION E HIPERACTIVIDAD

F. Carratada? M.J. Campello Oltra®, |. Ballester Galindo©,
E. Cortési Castell ¢, J. Pastor Peidrd®

2Unidad de Neuropediatria. ® Pediatria. Hospital Universitario

de San Juan de Alicante. °Division de Pediatria. Universidad

Miguel Herndndez. Campus San Juan de Alicante. San Juan de Alicante.

Introduccion. La elevacion inespecifica de grupos de aminoécidos
en suero (AA) se observa ocasionalmente en pacientes con trastor-
nos del comportamiento, con significacion patol 6gica dudosa. Los
sintomas del TDAH son comunes a aminoacidopatias durante
periodos prolongados, previos a otra sintomatologia. Otras vias
neurometabdlicas alteradas en enfermedades del SNC (p. §., enfer-
medades por neurotrasmisores), pueden dar elevaciones indirectas
de AA en suero.

Objetivo. Determinar la presencia de elevaciones inespecificas de
AA en pacientes con TDAH en relacién a controles.

Pacientes y métodos. Se estudian losAA en suero de 116 pacientes
de consultas de neuropediatria durante el afio 2003, por los siguien-
tes motivos: TDAH (n = 23), trastorno generalizado del desarrollo
(TGD, n = 19), cefdeas (CEF; n=5), epilepsias (EP, n = 7), ence-
falopatias estéticas (EE; n = 11), pérdidas de conciencia (PCO; n =
4) y otras causas (signos neurolgicos agudos, OC; n = 3). Se ex-
cluyeron patrones AA especificos de trastornos conocidos.
Resultados. Ocho de 15 estudios (8/15) en TDAH, frente aninguno
de 12 (0/12) del grupo de control (CEF + PCO + OC), presentaron
una el evacion inespecifica de AA estadisticamente significativa (2
=5,41; p = 0,031). La proporcion de AA esenciales/no esenciales
en € grupo TDAH fue 11/10, significativamente superior aladelos
TGD (2/11) (32 = 4,61; p = 0,03). La misma tendencia se mantuvo
en los otros grupos pero con niveles de significacion mas bajos:
EP (x?=3,8; p=0,06), CEF (x2=3,74, p=0,05) y EE (x* = 1,2;
p =0,27).

Conclusiones. 1) Los TDAH de esta serie presentan significativas
elevacionesinespecificasde AA en suero. 2) En laelevacion de AA
del TDAH predomina la presencia significativa de AA esenciales
respecto alos otros grupos patol 6gicos.

031.

HALLAZGOSELECTROENCEFALOGRAFICOSEN NINOS
CON TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION CON
HIPERACTIVIDAD

J. Juan Martinez, |. Pitarch Castellano
Neuropediatria. Hospital la Ribera. Alzira.

Introduccion. Los sintomas principales del trastorno por déficit de
atencion con hiperactividad (TDAH) son: déficit de atencion, hipe-
ractividad e impulsividad. No se conocen las causas del fallo en e
desarrollo del circuito cerebral que regula el autocontrol. Algunos
pacientes pueden tener actividad epileptiforme (punta-onda) que da
lugar atrastornos del comportamiento, del aprendizajey del lengua-
j&; por ello se han realizado diversos estudios para determinar lapre-
vaencia de las anormalidades epilépticas en los nifios con TDAH.
Pacientes y métodos. Pacientes en nimero de 100 de entre 7 y 14
afios que cumplen los criterios de DSM-IV. Se les realiz6 anamne-
sis, exploracion neuroldgica y general, cuestionario del DSM-IV
por neuropediatray psicologo y EEG.

Resultados. El subtipo més frecuente diagnosticado es el combina-
do; 9 casos muestran alteracion en €l trazado electroencefal ografi-
co: 7 puntas, 1 punta-onda (descargas epil épticas focal es benignas)
( DEFB) y un caso del subtipo inatento punta-onda a 3 ciclos por
segundo. Todos, excepto € petit mal, fue tratado con metilfenidato
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sin presentar crisis clinicas; solo uno de ellos no mejoré por 1o que
se pauto tratamiento con antiepil éptico desapareciendo laanormali-
dad en el EEG.

Conclusiones. En nuestro estudio las DEFB son igual de frecuentes
que en la pablacion general. Es conveniente realizar estudio elec-
troencefalografico en todos los casos del subtipo inatento y en el
resto de subtipos cuando no haya respuesta a tratamiento con esti-
mulantes.

Trastornos neurocognitivos
(Moderadores: Dra. M.L. Poch Olivé y Dr. J. Vaquerizo Madrid)

P1.

FUNCIONESVISUOESPACIALES, PLANI FICACION
Y MEMORIA VISUAL EN NINOS CON TDAH

C. GarciaNonell, C. Escofet Soteras, E. Rigau Ratera
Neuropediatria. Hospital de Sabadell. Sabadell.

Introduccion. El objetivo del presente estudio es evaluar con el test
delafiguracomplejade Rey-Osterreith (funciones visuoespaciales,
planificacion, memoria visual y tiempo de g ecucion) una muestra
de nifios con TDA-H y un grupo control.

Pacientes y métodos. La muestra esta formada por 100 nifios de
edades comprendidas entre los 6 y los 14 afios: 50 con TDA-H (44
tipo combinado y 6 tipo inatento) y 50 grupo control. No existen
diferencias en cuanto aedad, sexo, Cl o nivel socioeconémico entre
ambos grupos. Los nifios con TDA-H cumplen los criterios del
DSM-1V y no recibieron tratamiento farmacol égico en el momento
de laprueba.

Resultados. 18 nifios con TDA-H (36%), obtuvieron puntuaciones
por debajo de lanormalidad en larealizacién de lacopia, frentea3
del grupo control (6%) (p < 0,001). 23 nifios con TDA-H (46%)
obtuvieron puntuaciones inferiores en memoria, frente a 6 nifios
control (6%) (p < 0,001). 44 nifios con TDA-H (88%) y 46 nifios
del grupo control (92%) obtuvieron puntuaciones dentro de la nor-
malidad en el tiempo de gjecucion de la copia, no existiendo dife-
rencias entre grupos, aunque el grupo TDA-H muestra una tenden-
ciaaredlizarlaentiemposinferiores. El grupo TDA-H tiene mayor
dificultad en organizar la figura, mostrando mayor heterogeneidad
en los tipos de construccién respecto al grupo control (62% de
nifios control realizan un tipo 3, 36% tipo 4y 2% tipo 5).
Conclusiones. Los nifios con TDAH muestran rendimiento inferior
enlacopiay memoria, dificultades en laorganizacion y tendenciaa
realizar tiempos de ejecucion inferiores.

P2.

COMORBILIDADY EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS
EN UNA POBLACION DE TRASTORNO DE DEFICIT
DE ATENCION E HIPERACTIVIDAD

B. GarciaAvilés2 F. Carratala?
2 Pediatria/Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de Neuropediatria.
Hospital Universitario de San Juan de Alicante. San Juan de Alicante.

Introduccién. Ladescripcidn clinicadel TDAH plantea problemas de
definicion por la comorbilidad que presenta con otras afectaciones
neuropediétricas y los resultados de sus estudios complementarios.
Objetivo. Describir la comorbilidad de una poblacidn hospitalaria
de TDAH en comparacion con un grupo de control de pacientes con
cefalearecurrente.

Pacientes y métodos. Estudio transversal de una poblacién de 32
pacientes con TDAH y 51 con cefalea recurrente. Se comparan los
antecedentes de Trastornos del lenguaje, enuresis, dolor abdominal,
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reflujo gastroesofégico, retraso mental, convulsiones febriles, tics,
broncoespasmo, hidrocefalia, trastornos del suefio, migrafia, epi-
lepsia, dislexia, enfermedad celiaca

Resultados. Doce de los 32 TDAH refirieron rendimiento escolar
malo, por tres de los Controles de cefaleas (p < 0,00). Existié un
predominio de trastornos del lengugje (5/32) y enuresis nocturna
(6/32) sobre e grupo de control sin significacion estadistica. Los
hallazgos de RM encefélica (11/32) y EEG (2/32) no difirieron de
los de control (12/51) y (1/51).

Conclusiones. 1) La comorbilidad de los TDAH de esta serie no
difiere delos controles de cefaleas. 2) LaRM encefdlicay laneuro-
fisiologia no present6 diferencias estadistica respecto a los contro-
les de cefaless.

P3.

MARCADORES PRECOCES DE HIPERACTIVIDAD
EN NINOS DIAGNOSTICADOS DE TDAH

C. Céceres Marzal, D. Gonzédlez Toro, |. Ordériez Medina,
J. Vaguerizo Madrid

2Unidad de Neuropediatria. Departamento de Pediatria.

Complejo Hospitalario Infanta Cristina. Badajoz.

Introduccion. Tanto los criterios clinicos como la metodol ogia diag-
nostica del TDAH estén bien definidos, pero todavia no podemos
inferir en cud es son los signos de alerta que nos hagan sospechar que
un lactante pueda desarrollar un TDAH en € futuro, o, a menos,
tenerse en cuenta evolutivamente en la anamnesis de un escolar.
Pacientes y métodos. Se realiza un estudio retrospectivamente me-
diante una encuesta anamnética, seleccionando aquellos nifios
diagnosticados de TDAH en nuestra unidad durante un periodo de
dos meses. La encuestaincluia la recogida de datos sobre tres per-
files: irritabilidad diurna, trastorno de las conductas alimentarias y
disfunciones del suefio. Los casos clinicos se relacionaron con
casos controles escogidos entre un grupo de nifios sanos. La mues-
tra fue de 50 casos y 50 controles. Cada uno de ellos se analizé
segun un cuestionario elaborado que incluia 15 items.

Resultados. La edad media de los casos fue de 7.8 afios, correspon-
dientes al fenotipo atencional (15%), hiperactivo (13%) o combina-
do (66%0). El 33% de los casos con TDAH respecto al 18% de los
casos controles, tenia antecedentes de haber presentado alguno de
estos perfiles, siendo los més prevalentes el perfil de lactanteirrita
ble (41%) y el de trastornos del suefio (42,7%).

Conclusiones. Es bastante probable que los lactantes TDAH sean
mas fécilmente excitables y que presenten un perfil de suefio irre-
gular. Este trabajo es una pequefia muestra de un proyecto mas
ambicioso de investigacion clinica que creemos aporta datos signi-
ficativos para el conocimiento de |os marcadores de alerta TDAH.

P4.

TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION CON
HIPERACTIVIDAD Y ALTERACIONES PAROXISTICAS
ELECTROENCEFALOGRAFICAS

G. Lorenzo Sanz? P QuintanaAparicio®, C. Castafieda Cabrero®,
JM. Galan Sanchez?, J. Saez Alvarez®, F. Paradinas Jiménez®
2Neurol ogia Pediétrica. ® Neurofisiologia Clinica.

Hospital Ramon y Cajal. Madrid.

Introduccidn. Se han descrito diversas alteraciones el ectroencefal o-
gréficas en pacientes con trastorno por déficit de atencién con hipe-
ractividad (TDAH), pero su significacion patoldgica no ha sido
determinada. Por otro lado, también se ha publicado que nifios con
alteraciones neuropsicoldgicas y/o del lenguaje pueden presentar
anomalias paroxisticas en el EEG. Nuestro objetivo ha sido investi-
gar la existencia de posibles alteraciones el ectroencefal ogréficas en
nifios con TDAH.
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Pacientes y métodos. Se han estudiado de manera consecutiva 50
pacientes (45 nifiosy 5 nifias), de edades comprendidasentre 6y 13
afos, remitidos ala consulta de Neurologiainfantil por dificultades
de aprendizaje y/o alteraciones de conducta, sin antecedentes de
crisis convulsivas, que cumplian criterios de TDAH segin el DSM-
IV. De €los 33 nifios presentaban TDAH tipo combinado, 14
TDAH tipo inatento y 3 TDAH tipo hiperactivo-impulsivo.
Resultados. El estudio €lectroencefalogréfico demostro alteracio-
nes significativas en 8 pacientes (16%). El EEG en vigilia mostro
anomalias significativas en 3 pacientes (actividad paroxisticafocal)
y en la polisomnografia nocturna observamos alteraci ones especifi-
cas en 8 nifios: trazado de punta-onda continua durante el suefio
lento (1 caso), actividad paroxistica frontoparietal izquierda (1 ca
s0), parietotemporal izquierda (5 casos) y tempora derecha (1
caso) asi como descargas generalizadas de ondas lentasy agudas en
todas |as fases del suefio (1 caso).

Conclusiones. Estos hallazgos sugieren la conveniencia de realizar
un EEG en vigilia, con privacion de suefio, a todos los pacientes
con TDAH, asi como de completar el estudio con una polisomno-
grafia cuando se observen alteraciones en el EEG en vigilia

P5.

DISCAPACIDAD INTELECTIVA: RENDIMIENTO
DE LOSPROGRAMAS DE DIVULGACION

M.T. Ferrando Lucas?, P. Banlis Garcia®, A. GarciaHoz®,

G. L6pez Pérez®, J. Guzmén Garcia®

2 Seccion Neuropediatria. ® Seccion Audicion y Lenguaje. © Seccién Educacion
Especial. ¢ Seccién Apoyo a afectados. EDEAXF (Equipo Diagnéstico, Evaluacién
y Apoyo; Sindrome X Fragil). Las Rozas de Madrid.

Introduccion. La difusion a través de los medios de comunicacion
de la semiologia de afecciones infradiagnosticadas puede producir
como efecto contrario al deseado un exceso de dlarmasocia y una
irracional demanda de exdmenes complementarios (EC). Con €l fin
de determinar la utilidad de programas informativos en discapaci-
dad intelectiva hereditaria se han analizado cudles son las conse-
cuencias de ladifusion en los medios del sindrome X fragil.
Pacientes y métodos. 250 familias solicitaron informacion al reco-
nocer datos fenotipicos en nifios con trastornos cognitivoconduc-
tuales de etiologiano filiada. Se valoré mediante encuestala semio-
logia de la afeccidn, edad, sexo, escolaridad, profesional consulta-
do, exdmenes complementarios, diagnostico.

Resultados. 50 respuestas obtenidas; distribucién geografica plural.
La mayor parte de los casos, varones en edad escolar y adolescen-
cia. Semiologia mas sefidada: hiperactividad, trastorno del lengua-
je, déficit de atencion, esterectipias y trastorno de conducta. EC
previos. EEG seguido de TAC y RM. Tras ladifusion mediética, €l
profesional consultado por la mayor parte fue e neuropediatra,
seguido de médicos de familia, psicologosy logopedas. En sus cen-
tros terciarios de referencia, consideraron que eran candidatos al
estudio molecular 28 de los 50 casos apreciandose mutacién com-
pleta en 4 nifios, 1o que significa un 14% de los casos estudiados y
un 8% de latotalidad de la muestra.

Conclusiones. Lainformacion ponderadatras la difusion medidtica
con adecuada valoracion de la semiologia deriva en un incremento
de diagndsticos, con racionalidad de pruebas complementarias y
sin secuelas de alarma social.
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P6.

ALTERACION AUDITIVA SUPERIOR EN
LA DISFLUENCIA VERBAL DEL DESARROLLO

S. Corberai Lépez?® M.J. Corral Lépez?® M.A. Idiazébal ®,
J. Sangorrin®, C. Escerai Mic6?

@Departamento de Psiquiatria y Psicobiologia Clinica.

Facultad de Psicologia. Universitat de Barcelona.

b Servicio de Psiquiatria. Hospital del Mar. Barcelona.

Introduccion. Ladisfluencia verbal, conocida como el tartamudeo,
es unaalteracion en lafluidez y la organizacion temporal normales
del habla. La disfluencia verbal del desarrollo (DD), es una de las
formas de tartamudez mas comunes. Su etiologia no es del todo
conocida pero estudios recientes evidencian una anatomia cortical
anémala en éareas auditivas (hipoactivacion temporal posterior
izquierda, areas auditivas primarias y de asociacion hipoactivadas,
carencia de asimetria planar que muestra la poblacion fluente) y
procesos disfuncionales en las regiones perisilvianas del lenguaje,
sugiriendo una alteracion en la funcion auditiva.

Pacientes y métodos. Probamos esta hipétesis con potenciales evo-
cados (PE) mediante una bateria de evaluacion de la representacion
del sonido, basada en €l potencial de disparidad (MMN). Se con-
trastaron sonidos simplesy fonemas. Doce sujetos disfluentesy tre-
ce controles empargjados en edad, género y educaciéon fueron
expuestos a secuencias auditivas mientras miraban una peliculasin
VOz con instrucciones de ignorar |os sonidos.

Resultados. No se observaron diferencias entre grupos en los con-
trastes con sonidos simples. En cambio, en los contrastes con fone-
mas, se obtuvo una interaccion grupo x hemisferio x tipo de fone-
ma significativa en las dos fases del potencial de disparidad: prime-
rafase F (1,23) 7,08, p < 0,0014; segunda fase F (1,23) 7,22, p <
0,013. Este efecto fue causado por una amplia actividad neuroel éc-
tricaen el mastoide izquierdo en el grupo con DD.

Conclusiones. Estos resultados sugieren que los sujetos con DD
presentan un déficit especifico en € cortex auditivo izquierdo en el
procesamiento de sonidos del habla.

P7.

BASES NEUROFISIOLOGICASAUDITIVASDE LA DISLEXIA:
ESTUDIO CON POTENCIALESEVOCADOS COGNITIVOS

S. Corberai Loépez? C. Garcia®, E. Rigau®, J. Artigas®,

C. Escerai Mic6?

aDepartamento de Psiquiatria y Psicobiologia Clinica. Facultad de Psicologia.
Universitat de Barcelona. Barcelona. P Servicio de Medicina Reproductiva

y Atencion a la Infancia y Adolescencia. Hospital de Sabadell. Sabadell.

Introduccion. Los nifios con dislexiadesarrollan un gran abanico de
sintomas; de entre ell os destacan dos, la poca conscienciafonol 6gi-
cay ladificultad ala hora de tener un acceso répido y recuperar los
nombres de los simbolos visuales. Muchos han sido los estudios
que han aportado nuevas evidencias en este trastorno, aunque aln
con resultados poco clarosy contradictorios. En este proyecto se ha
propuesto realizar un estudio neurofisiolégico exhaustivo del pro-
cesamiento auditivo explorando € méaximo nimero posible de atri-
butos del sonido en una poblacion de nifios disléxicos. Paralacon-
secucién de dicho objetivo se ha elaborado un protocol o neurofisio-
légico de Potenciales Evocados, basado en e potencial evocado
preatencional Mismatch Negativity (MMN) y el potencia P3a. Se
ha propuesto también establecer la validez del potencia evocado
MMMN pararealizar un diagnéstico diferencial deladislexia. A su
vez se pretende caracterizar |as posibles ateraciones atencionales
de los nifiog/as disléxicos utilizando € potencia evocado P3a.

Pacientes y métodos. 14 nifios/as con dislexiadel desarrollo de 10 a
15 afios y 14 nifiog/as control, emparejados en edad, sexo, Cl no
verbal y mano dominante. Las muestras realizan dos sesiones de
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exploracion. La primera neuropsicoldgica y la segunda neurofisio-
I6gica utilizando €l registro con potenciales evocados.

Resultados. Actualmente, el proyecto se hallaen su fase preliminar,
donde se ha explorado una primera muestra de nifios/as disléxicos,
y se esta en proceso de exploracion de la muestra control. Se espe-
raen breve poder ofrecer resultados preliminares del estudio.

P8.

AFASIA DE WERNICKE EN UN NINO DE 10ANOS:
EVOLUCION NEUROPSICOLOGICA A LOS3ARNOS

C. Boix Lluch, A. SansFit4, R. Colomé, A. Lépez Sala,
J. Campistol
Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat.

Introduccién. Durante mucho tiempo se ha creido que las afasias
infantiles eran distintas a las del adulto tanto en semiologia como
en prondstico. Diversos estudios, sin embargo, han mostrado que
existen los mismos subtipos que en la edad adultay que el pronés-
tico a largo plazo no es tan favorable como se creia. La afasia de
Wernicke (AW) se encuentra entre |os tipos de afasia menos cono-
cidos en la edad pediétrica.

Objetivo. Presentar |a evolucion neuropsicoldgica a largo plazo en
una observacién de AW de presentacién pediétrica.

Caso clinico. Paciente de sexo masculino que a la edad de 10 afios
sufre una AVC hemorrégico en el territorio de la arteria cerebral
media izquierda con lesion de encefalomalacia frontotemporopa-
rietal izquierda. Se presenta la evolucion neuropsicolégica a los 4
meses, 2 y 3 afios. A los 4 meses del AV C se observa un cuadro de
disfuncion cerebral difusa con mayor afectacion de funciones lin-
gliisticas y patron de AW. En las valoraciones de control se aprecia
una evolucion favorable pero persistiendo a los 3 afios una grave
alteracion de lacomprension del lenguaje oral y escrito.
Conclusiones. El pronéstico de las afasias infantiles de tipo fluente
como laAW no es tan bueno como se habia pensado. Las secuelas
anivel linglistico son frecuentes y conllevan importantes repercu-
siones en €l progreso académico. Esimprescindible el estudio deta-
Ilado y seguimiento a largo plazo de los pacientes pediatricos con
trastornos afasicos adquiridos para un mejor conocimiento y para
desarrollar estrategias educativas adecuadas.

P9.

PATOLOGIA NEUROLOGICA EN NINOSADOPTADOS

A. Morant Gimeno
Neuropediatria. Clinica de Neuropediatria. Valencia.

Introduccion. Laadopcidn ofrece la posibilidad de ser padres cuan-
do de manera biol 6gicano es posible. Son nifios muy deseados pro-
cedentes de Espafia o de otros paises. Existen pautas de actuacion
para €l pediatra con el fin de valorar estos nifios, pero no desde €l
punto de vista neurol 6gico, acudiendo a neuropediatra cuando los
problemas estan més establecidos.

Pacientes y métodos. Estudio prospectivo desde € 1 de marzo de
2002 hasta € 29 de febrero de 2004 de los nifios adoptados que
acudieron a una consulta de neuropediatria. Se les realizd: historia
clinica, exploracion, pruebas complementarias y diagnostico.
Resultados. Acudieron 17 nifios adoptados (8 nifios y 9 nifias), con
edades comprendidas entre los 6 mesesy 10s 13 afios, 6 espariolesy
11 extranjeros (Ucrania, Rumania, Colombia). Motivos principales
de consulta: retraso mental, hiperactividad y trastorno del compor-
tamiento. Los hallazgos més frecuentes en la exploracién fueron la
alteracion delamotricidad y lamicrocefalia, junto con ateraciones
del lengugje y del comportamiento. Pruebas complementarias. 8
EEG (2 patoldgicos), 10 RM craneal (todas normales), 4 estudios
genéticos (todos normales, estan pendientes 7 estudios genéticos).
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Diagndsticos principales: 5 trastornos generalizados del desarrollo,
6 encefalopatias ligeras, 2 encefalopatias graves, 1 encefalopatia
moderada, 1 nistagmo congénito, 1 sindrome acohdlico feta, 1
inquietud psicomotora.

Conclusiones. Los nifios adoptados constituyen un grupo de riesgo
de padecer problemas neurol 6gicos graves debido a sus anteceden-
tes, por lo que seria recomendable establecer junto con el pediatra
general una valoracion neuropediatricainicial con el fin de fomen-
tar laestimulacion y prevenir problemas graves en el futuro.

Neurologia neonatal
(Moderadores: Dra. M.D. Lluch Fernandez y Dr. P Barbero Aguirre)

032.

HIPEREK PLEXIA NEONATAL . FORMAS DE PRESENTACION

A. Diaz Gémez? A. Garcia Cazorla?, J. Campistol Plana?,
V. Cusi ®, E. Fernandez Alvarez @

2Neurologia. ° Anatomia Patol 6gica. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de Llobregat.

Objetivo. Describir una serie de 16 pacientes diagnosticados de hi-
perekplexia, rara entidad neurol égica de inicio neonatal.
Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de 16 pacientes. Hemos
registrado laedad de inicio de los sintomas, la edad de diagndstico,
|a existencia de antecedentes familiares, las caracteristicas clinicas,
las pruebas complementarias, la evolucion, el tratamiento adminis-
trado y larespuestaal mismo.

Resultados. Once de | os pacientes presentan unaformaprimariay 5
secundaria (principa mente asociada a hipopl asia pontocerebel 0sa).
Las primarias presentan la clinicatipica de esta entidad (hipertonia,
reaccion de startle exagerada, percusion glabelar y mentoniana
positiva); uno de ellos presentd ademas un bloqueo auriculoventri-
cular. Estos pacientes respondieron al tratamiento con clonacepam
y su evolucién fue buena en todos menos uno (fallecié por € blo-
queo auriculoventricular). En € seguimiento hemos detectado en
6/11 un leve y transitorio retraso del desarrollo psicomotor. La
mayoria de pacientes afectos de la forma secundaria presentan,
ademés de la clinica tipica, fenotipo peculiar, microcefaliay falta
de adquisiciones. Estos evolucionaron hacia encefal opatias graves
con respuesta discreta 0 ausente a tratamiento con benzodiacepi-
nas. En ambos grupos las pruebas complementarias fueron norma-
les (excepto en la neuroimagen; en 4 de 5 casos de hiperekplexia
secundaria se hallé una hipoplasia pontocerebel 0sa).

Conclusiones. Esta es una entidad raray frecuentemente infradiag-
nosticada. La importancia de su diagnostico radica en que tiene un
tratamiento eficaz y que puede evitar complicaciones de afectacion
vital. Ademas es posible €l diagndstico genético. Las formas secun-
darias siempre tienen otros sintomas asociados y corresponden fun-
damentalmente a malformaciones de tronco y cerebelo; tienen
mucho peor pronéstico.

033.

EVOLUCION CLINICA DE LOS

DEFECTOS OXPHOS NEONATALES

V. Rebage Moisés

Unidad Neonatal. Hospital Universitario Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Objetivo. Analizar laevolucién clinica de los supervivientes de for-
mas neonatal es de déficit OXPHOS a través de controles evolutivos
hasta los tres afios.

Pacientes y métodos. Se estudiaron: crecimiento-nutricién (estudio
longitudinal de SDS detalla, peso, PC, IMC, pliegues grasos), mar-
cadores bioquimicos y nutricionales, asi como leptina, IGF-1, IGP-
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BP-3, y se reevalué neuroimagen, desarrollo psicomotor, EEG y
estudios metabdlicos.

Resultados. El peso mostré descenso brusco al tercer mes (p <
0,01) manteniéndose estable (entre—1,8 y —2 SDS) posteriormente.
Latallanormal a nacimiento (—0,35) muestra descenso progresivo
hasta—1,5 SDS a tercer afio (p < 0,05). El PC parte de 1,07 SDSy
terminaen—1,22 SDS (p < 0,01). Pliegues grasosnormales. El IMC
mostré escasa repercusion. Los marcadores biol 6gicos fueron nor-
males, excepto IGF-1 con vaores significativamente bgjos (p <
0,001). El estudio metabdlico comparativo confirmd un descenso
significativo de amonio, lactato y L/P. Reevaluacion neuroimagen:
patréon de atrofia corticosubcortical y disgenesiadel cuerpo calloso.
EEG: graves ateraciones de la actividad de fondo sin anomalias
especificas. Todos excepto uno presentan un handicap neurol 6gico
grave (cociente medio de desarrollo; 25).

Conclusiones. 1) Es constante un retraso mental severo y atrofia
corticosubcortical. 2) El estudio longitudinal antropométrico mues-
traretraso progresivo del peso, tallay PC, con una secuenciainde-
pendiente. 3) Los bajos niveles de IGF-1 como consecuencia del
deficiente estado nutricional explicarialabajatalla por una posible
resistenciaala GH. 4) Lanormalidad de los pliegues grasosy esca
sa repercusion del IMC sugiere una situacion de hiperinsulinismo
secundario similar alo que acontece en los CIR.

034.

HEMORRAGIA INTRAVENTRICULAR (IVH)
DEL PREMATURO E HIDROCEFALIA

JM. PratsVifias, S. Martinez Gonzélez, J. Alvarez Pitti,
M.J. Martinez Gonzalez, A. Garcia Ribes
Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccion. LalVH con dilatacion ventricular tiene un prondstico
desfavorable, siendo progresiva en €l 35% de | os casos, precisando
tratamiento médico y drengje ventricular transitorio o permanente.
Revisamos nuestra experiencia en 11 afios y la evolucion de estos
pacientes a medio plazo.

Pacientes y métodos. Hemos revisado todos los prematuros con
IVH grados 111y IV que sobrevivieron entre los afios 1993 & 2003,
procedentes de la Unidad Neonatal de nuestro Hospital, valorando
ecografias y neuroimagen. Describimos 18 pacientes, 15 con IVH
'y 3conlIVHIV.

Resultados. Ocho tuvieron dilatacion ventricular moderada que
cedié sin tratamiento. Cuatro precisaron tratamiento médico (diuré-
ticos con/sin PL evacuadora) (3 grado |11, 1 grado V), compensan-
dose con estas medidas. Seis precisaron valvula, de estos dos grado
IV con destruccién parenquimatosa hemisférica unilateral, uno con
sellado de espacios aracnoideos, dos complicados con Listeria que
presentaron quistes talamicos progresivos a hidrocéfalo multilocu-
lar, y uno con marcada dil atacion de espacios aracnoideos, con val-
vula no funcionante sin menoscabo neuroldgico. De la muestra,
persistian 6 secuelas mayores: 3 PCl severas con epilepsia (2 de
grado 1V, 1 multiquistica), una hemiplgjia leve (1V), una diplgia
leve, y un retraso mental.

Conclusiones. La constatacion de espacios aracnoideos amplios en
las primeras semanas mediante ecografia en 9 pacientes fue signo
de buen prondstico; 8 se controlaron espontaneamente, incluso pre-
sentando aumento progresivo de cavidades, sin signos de HIC,
excepto macrocefalia. De los que necesitaron valvula, la hidrocefa-
liamultiquistica parece consecuencia de lainfeccién sobreafiadida,
més que de lahemorragiagrado 1.
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Dismorfologia
(Moderadores: Dr. M. Castro-Gago y Dra. M.T. Ferrando Lucas)

035.

CRANEOSINOSTOSIS, CIR, RETRASO MENTAL,
HIPOACUSIA NEUROSENSORIAL Y ANOMALIAS
GENITALES: DESCRIPCION DE UN NUEVO SINDROME

A. Fernandez-Jaén? B. Callgja-Pérez”, L. 1zquierdo®,

M.J. Ochotorena¥, J.A. Garcia-Garcia®, W. Reardon

2Neurologia I nfantil. Hospital de la Zarzuela. Aravaca. ° Pediatria. Imsalud.

¢ Genética. Centro de Estudios Geneticos. ¢ Cirugia Maxilofacial. ® Radiologia.
Hospital San Rafael. Madrid. f Pediatric Genetics and Fetal Medicine. Institute
of Child Health. Londres.

Introduccidn. Aportacion de un nuevo sindrome que asocia sinosto-
sis sutural multiple en pacientes con bajo peso a nacer, anomalias
genitales, edad 6searetardada, retraso psicomotor, malformaciones
cerebrales e hipoacusia neurosensorial .

Casos clinicos. Descripcidn de dos casos afectos, hijos de padres
no consanguineos. Se sefialan las caracteristicas fisicas, cognosciti-
vas, geneticas, radioldgicas y neurofisioldgicas de dos casos afec-
tos. Caso 1. Vardn de 2,5 afios con retraso psicomotor, sinostosis
coronal y sagital, oblicuidad ocular, apéndices preauriculares, her-
nias inguinales, RVU, criptorquidia e hipospadias y CIV. PRN
1.900 g. Peso y tallaactual < p3. RM cerebral muestra heterotopias
subependimariasy quiste aracnoideo retrocerebeloso. Caso 2. Nifia
de meses con retraso psicomotor, sinostosis coronal, sagital y lamb-
doidea, oblicuidad ocular, hipoacusia neurosensorial, pabellones
auriculares displasicos e hipoplasia de labios mayores y menores.
PRN 2.050 g. Peso y talla actual < p3. RM cerebral: aumento del
espacio subaracnoideo frontal e hipoplasia del cuerpo calloso. Am-
bos casos con dedos cortos y EO severamente retardada. L os estu-
dios genéticos (cariotipo y exén 7 del gen FGFR3) y endocrinol 6-
gicos fueron normales.

Conclusiones. Describimos un sindrome caracterizado por sinosto-
sis sutural mdltiple, hipodesarrollo ponderoestatural de inicio pre-
natal, anomalias genitales, retraso mental, malformaciones cerebra-
les e hipoacusia neurosensorial.

036.

PRESENTACION DE SEISNUEVOS CASOS DE SINDROME 3C

M. OcafiaRico, A. Nascimento, A. Garcia-Cazorla, M. Iriondo,
J. Campistol
Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat.

Objetivo. Pretendemos remarcar la existencia de un sindrome (3C)
poco conocido, que neurol 6gicamente se manifiesta sobre todo co-
mo malformaciones de fosa posterior. Describimos una serie de 6
paci entes afectos de este sindrome.

Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo (1995-2004) de pacien-
tes que relinen criterios de sindrome 3C. Lainclusién de éstos se ha
realizado segun los criterios propuestos por Leonardi et al: presen-
cia de malformaciones tipo Dandy-Walker, hipoplasia de vermis o
alteraciones de fosa posterior, con la coexistencia de malformacio-
nes cardiacas (septales o valvulares) y anomalias craneofaciales.
Describimos sus caracteristicas clinicas, neurorradiol6gicas y evo-
Iutivas.

Resultados. Hemos hallado 6 pacientes, 4 varonesy 2 mujeres (0-7
afios, media: 2,5). Las alteraciones fenctipicas mas frecuentes son
laimplantacion baja de los pabellones auriculares y €l hiperteloris-
mo. El coloboma ocular se encuentraen 3/6 y la fisura paatina en
2/6. Las valvulopatias son la alteracion cardiaca mas frecuente,
mientras que la hipoplasia de vermis eslamalformacion mas preva-
lente de SNC. En la evolucion se observa retraso cognitivo leve en
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2, retraso psicomotor moderado en 1y fallecimiento alas pocas ho-
ras o mesesdevidaen 3.

Conclusiones. Estaes una entidad poco frecuente, poco conocida, y
seguramente infradiagnosticada. Sugerimos tenerla presente ante
toda malformacion de fosa posterior de etiologia no claray aplicar
los criterios de Leonardi et al como orientacion diagndstica. Seria
de interés considerarla en el diagndstico diferencial de diferentes
anomalias de fosa posterior como €l sindrome de Joubert, CDG ,
hipoplasias cerebelosas u otros.

037

PATOLOGIA NEUROLOGICA PREVALENTE EN PACIENTES
CON CROMOSOMOPATIASESTRUCTURALES

C. Céceres Marzal 2 J. Vaquerizo Madrid ®, E. Galan Gémez ©
2Unidad de Neuropediatria. Unidad de Genética Clinica. Departamento
de Pediatria. ® Unidad de Neuropediatria. Departamento de Pediatria.
¢Unidad de Genética y Dismorfologia. Departamento de Pediatria.
Hospital Materno-Infantil Infanta Cristina. Badajoz.

Introduccidn. En los Ultimos afios hemos asistido al aumento de la
deteccion diagnéstica de anomalias cromosdmicas gracias a avan-
ce de las técnicas de laboratorio. El motivo principal de derivacion
de un paciente a la consulta de Genética es la presencia de rasgos
dismorficos, generalmente unidos a un cierto retraso mental. De
todas las patol ogias asociadas a las cromosomopatias, son sin duda
las de indole neurol 6gico las mas frecuentes.

Pacientes y métodos. Se recogen retrospectivamente 25 pacientes
diagnosticados en los Ultimos tres afios de anomalias cromosomi-
cas estructurales mediante cariotipo estandar, de ata resolucion o
técni cas de citogenética molecular, y que ademas son valorados en
laconsulta de Neuropediatria. Los aspectos estudiados son: antece-
dentes perinatales, cromosomopatia, rasgos dismarficos, diagnosti-
cos neurolégicos, presencia o no de retraso mental y estudio por
RM craneal. Todos los pacientes fueron sometidos a unavaloracion
cognitiva. Para homogeneizar los datos se utilizaron las escalas
diagnoésticas CIE-10 y DSM-1V paralos trastornos neuropsicol 6gi-
cos, y laclasificacién de laILAE paralas epilepsias.

Resultados. Se obtuvieron 13 microdeleciones, 4 microduplicacio-
nes, 5 traslocaciones, 2 inversiones y un polimorfismo cromosdmi-
co. Entotal, se encontraron 39 diagndsticos neurol égicos:. epilepsia
(28%), trastornos hipercinéticos incluyendo TDAH (11%) y tras-
tornos de conducta (11%) entre otros.

Conclusiones. Consideramos se deben incluir ciertos trastornos neu-
rolégicos en e estudio de deteccion de patologia cromosdémica. Se
recomienda realizar siempre una exploracién neuropsicolégica a
todos los pacientes con cromosomopatias, ya que de este modo no
caeremos en lainercia de atribuir la patol ogia neurol égica encontra-
daal retraso mental que con frecuencia acompafia a estos pacientes.

03s8.

SINDROME DE COFFIN-LOWRY (SCL):
PRESENTACION DE UN NUEVO CASO

A. Lépez Lafuente? |. Arroyo Carrera® M.C. Torres Torres?,

C. Feito Caldas®, M. Herranz Llorente® M.J. Lépez Rodriguez?,
J. Delaunoy ©

2 Pediatria. Hospital San Pedro de Alcéntara. Caceres. ° Pediatria.

Hospital Virgen del Puerto. Plasencia. € Institut de Génétique et du

Biologie Moleculaire et Cellulaire. Université Louis Pasteur. Estrasburgo.

Introduccién. El SCL es una enfermedad dominante ligada a X,
causada por mutaciones en e gen RK2 localizado en Xp22.2.
Afecta sobre todo a varones y se manifiesta con retraso mental
severo, caracteristicas dismarficas tipicas en caray manos, hipoto-
niay cifoescoliosis; otras manifestaciones incluyen talla baja, ano-
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malias cardiacas, sordera 'y drop-attacks. Presentamos un paciente
con clinicade SCL confirmado por andlisis molecular.

Caso clinico. Nifio de 13,5 meses remitido a estudio por hipotonia.
AF: padresy un hermano sanos. No consanguineos. AP: embarazo
normal. Parto eutécico. PRN: 1.900 g. TRN: 44 cm. PC: 32 cm.
Rasgos dismoérficos (hipertelorismo, blefarofimosis). Cariotipo
46XY. DPM: sonrisasocial 1° mes; sostén cefélico 8° mes; sedesta
cién 16° mes; deambulacion 30 meses; lenguaje: 2 bisilabos 13°
mes. Crisis febril tipica alos 21 meses. Edad actual 4 afios. peso
p25, talla p10-25, PC pl10-25. Facies tosca, frente y cejas promi-
nentes, hipertelorismo, fisuras palpebrales antimongoloides, raiz
nasal ancha y plana, orificios nasales antevertidos, labio inferior
evertido, orgjas grandes, hipodoncia y diastemia. Manos anchas,
dedos afilados. Pies planos, anchos con braguidactilea; 12 ufia con-
cava. Hiporreflexia osteotendinosa. Tono bajo. Lenguaje 2 hisila-
bos. RM craneal: ligero retraso mielinizacién a nivel fronta. Serie
Osea: retraso edad Gsea. Estudio cardiol6gico normal. PEAT-ENG
normales. Estudio molecular del gen RSK2: identifica una muta-
cién de novo (999+1G>A) en el exon 12.

Conclusiones. El aspecto tipico de la caray de las manos son ‘pis-
tas' esenciales para €l diagndstico. El screening de mutaciones en
RSK2 es necesario para confirmarlo. El diagndstico precoz es fun-
damental para dar un manejo adecuado y para ofrecer un consejo
genético.

039.

SINDROME DE DUANE BILATERAL, FISTULAS
Y APENDICES PREAURICULARES COMO EXPRESION
DE UN CAT-EYE SYNDROME (CES)

C. Gémez Lado?, J. Eiris Pufial 2 M.O. Blanco Barca?,
J. Martinez Yriarte®, M. Castro-Gago?

@ Neuropediatria. ® Genética. Complejo Hospitalario
Universitario de Santiago. Santiago de Compostela.

Introduccion. El sindrome de Duane tipo | se caracteriza por una
limitacion en la abduccién y por retraccion del globo ocular a in-
tento de aduccion. Tipicamente esporédico y aislado, puede seguir
un patron de herencia AR 0 AD y con frecuencia se asocia a dife-
rentes anomalias congénitas. De forma excepcional se ha observa
do en el sindrome de ojo de gato (CES).

Caso clinico. Nifia de 2 afios remitida por rasgos faciales dismor-
ficosy convulsiones febriles. Convulsion febril smple alos 14 y
24 meses. Desarrollo psicomotor normal. Peso y tallainferiores a
p3. Rasgos faciales: frente prominente, puente nasal ancho, hen-
diduras palpebrales antimongoloides, micrognatia, apéndices y
fistulas preauriculares. Exploracion ocular: sindrome de Duane
tipo | bilateral; ausencia de colobomas. RM cerebral normal,
PEAT: hipoacusia moderada mixta; exploracion cardioldgica
CIA OS. Cariotipo en sangre periférica: 46XX + extramicrocro-
soma. Se demuestra mediante sondas especificas su procedencia
del cromosoma 22 y la ausencia de la region telomérica desde
22011.2 hasta 22q11.3.

Conclusiones. Presentamos un caso de sindrome de Duane bilateral
asociado a rasgos dismarficos (especiamente apéndices y fistulas
preauriculares), hipoacusiay triple dotacion centromérica 22. Con-
sideramos a nuestra paciente afecta de un CES, proceso clinica
mente heterogéneo con rasgos fenotipicos distintivos en el que €
coloboma y las manifestaciones anales caracteristicas no son obli-
gadas y cuyo sustrato genético es la triple o cuédruple dotacién
genética del brazo corto y una pequefia seccién del brazo largo del
cromosoma 22. La asociacion de apéndices y/o fistulas preauricula
resy sindrome de Duane debe inducir ala bisqueda de un extrami-
crocrosoma 22.
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Dismorfologia
(Moderadores: Dr. J. Eiris Punal y Dra. M. Marti Herrero)

P10.

SINDROME DE MOEBIUSY

EPISODIO APARENTEMENTE LETAL

E. Lépez-Laso? R. Camino Ledn? M. Gil Campos®,

JL. Pérez Navero®, A.M. Collantes Herrera?

2Unidad de Neurologia Pediétrica. Servicio Pediatria. ® Pediatria. © Pediatria,
Criticos y Urgencias Pediétricas. Hospital Universitario Reina Sofia. Cérdoba.

Introduccion. Presentar un paciente con sindrome de Moebius que
desarroll6 apneas'y, através de nuestros hallazgos, ayudar aidenti-
ficar pacientes con este sindrome que tienen riesgo de episodio apa-
rentemente letal (EAL).

Caso clinico. Lactante que ingresd a los 7 meses de vida en otro
centro tras ser encontrado ciandtico e hipoténico mientras dormia,
requiriendo maniobras de reanimacion cardiopulmonar avanzada.
A partir de ese momento precisd ventilacion mecanica de forma
continuada, siendo trasladado a nuestra UCIP. En la exploracion
fisica se objetivé debilidad de lamusculatura facial bilateral, estra-
bismo convergente, incapacidad parala abduccién de ambos ojos e
hipotonia. Una RM craneal mostré alteraciones de laintensidad de
la sefial en sustancia gris de protuberanciay bulbo. A los 11 meses
de vida fue dado de alta con ventilacién mecéanica domiciliaria,
falleciendo cinco meses mas tarde en €l curso de un proceso séptico.
Conclusiones. Destacamos la asociacion de sindrome de Moebius
con apneas de origen central por sus consecuencias potencialmente
fatales. Esta complicacion puede aparecer en cualquier momento
delainfancia. Se han descrito previamente &reas de calcificaciones
y necrosis en el tegmento paramediano bulbar y pontino, tanto enla
TC como en estudios necrépsicos, en pacientes con sindrome de
Moebius que desarrollaron apneas. En nuestro caso la RM craneal
mostro alteraciones en laintensidad de |a sefial en esa mismaloca-
lizacién. Consideramos que la presencia de este hallazgo en un
paciente con sindrome de Moebius puede ser un indicador de ries-
godeEAL.

P11.

SINDROME CEREBRO-OCULO-FACIAL-LINFATICO.
DESCRIPCION DE UN CASO CLiNICO

S. Nunes? A. Garcia-Cazorla?, T. Cardesa-Salzmann®,

|. Liz&rraga®, X. Krauel ®, V. Cusi©, I. Ferrer 9, J. Campistol
2Neurol ogia. ® Neonatologia. ¢ Anatomia-Patol égica. Hospital Sant Joan
de Déu. Esplugues de LIobregat. ¢ Neuropatologia. Hospital de Bellvitge.
L'Hospitalet de LIobregat.

Introduccion. El sindrome cerebro-6culo-facia-linfatico (COFL)
asocia anomalias cerebrales (lisencefalia, retraso mental), oculares
(ptosis), faciales (cejas arqueadas, hipertel orismo, fisura palating) y
linféticas (edema, miltiples pterigium). Existen solo 4 pacientes
descritos. Presentamos un nuevo caso, el primero en nifias y con
evolucion fatal en el periodo neonatal.

Caso clinico. Recién nacida de 35 semanas de edad gestacional,
que presenta dismorfia craneofacial (estrechamiento temporal,
implantacion baja de orejas, cejas arqueadas, hipertelorismo, pto-
sis, edema pal pebral, puente nasal ancho y secuenciaincompletade
Pierre-Robin), cuello corto, pterigium colli y axilar, mamilas hipo-
plésicas, artrogriposis distal mltiple, manos cortas con sindactilia,
y pies equinovaros. Inicia crisis mioclénicas generalizadas (EEG
de salva-supresion) a los quince dias. RM: patron de lisencefalia
con agiria-paquigiria. Serologia TORCH, cariotipo, estudio meta-
bdlico (incluyendo O-glicosilacion) y examen de fondo de ojo nor-
males. La paciente falece a los 35 dias. El examen post mortem
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muestra pobre organizacion de las capas del cdrtex con polimicro-
giria, heterotopias glioneurales y microcalcificaciones corticales.
Conclusiones. Nuestro caso presenta importantes similitudes con
los cuatro pacientes afectos de sindrome COLF anteriormente des-
critos, no obstante esta seria la primera presentacion en una nifiay
con un cuadro de tal gravedad. La neuroimagen e histol ogia recuer-
dan alos sindromes de Walker-Walburg y Fukuyama, pero el resto
de signos clinicos y la ausencia de anomalias oculomusculares va
en contra de ellos. El andlisis detallado de las anomalias anatomo-
patolbgicas cerebralesy € estudio de nuevos defectos metabolicos
como los de la O-glicosilacion pueden ser de gran ayuda en el
conocimiento de los sindromes lisencefdlicos.

P12.

AGENESIA DE CUERPO CALLOSO ASOCIADA A SECUENCIA
PIERRE-ROBIN: SINDROME DE TORIELLO-CAREY

G. Lorenzo Sanz? A. PedreraMazarro®, R. Sola®,

M.J. Fernandez Prado®, J. Séez Alvarez®, P. QuintanaAparicio®
2Neurologia Pediatrica. ® Neurofisiologia Clinica.

Hospital Ramén y Cajal. Madrid.

Introduccion. El sindrome de Toriello-Carey, descrito en 1988, es
un cuadro polimalformativo de posible herencia autosomica recesi-
va, del que se han publicado unos 40 casos hasta el momento
actual. Su espectro clinico es variable; se caracteriza por secuencia
Pierre-Robin, agenesia de cuerpo calloso, alteraciones faciales,
malformaciones cardiacas y esquel éticas, retraso psicomotor y fra-
caso del desarrollo ponderoestatural.

Caso clinico. Varon de 5 meses, hijo de padres no consanguineos,
nacido de embarazo controlado sin patologiay parto eutdcico atér-
mino. Diagnosticado a nacimiento de sindrome de Pierre-Robin,
pies zambos y laringomalacia, fue remitido a nuestro servicio para
valoracion de macrocefaia. En la exploracion el peso y talla eran
inferiores al percentil 3, PC 44 cm (p75), prominencia frontal y
parietal, fontanelade 3 x 4 cm, normotensa, hipertelorismo, hendi-
duras palpebrales estrechas, raiz nasal hundida, narinas anteverti-
das, pabellones auriculares de implantacion baja y mal rulados,
micrognatia, paladar blando hendido, térax excavado. Tenia una
adecuada empatia con € medio, presentaba hipotonia axial con
reflejos miotaticos normales y no se apreciaban signos de focali-
dad. Pruebas complementarias: Rx esqueleto: costillas anchas y
cortas, dismorfogénesis de cuerpos vertebrales, platiespondilia,
tosquedad isquiopubiana, ensanchamiento metafisario de huesos
largos, PEAT: potenciales desestructurados con aumento de las
latencias e interlatencias delasondas|, 111 y V; RM craneal: ventri-
culomegalia de ventriculos lateralesy |11 ventriculo, quiste de sep-
to peltcido, cuerpo calloso hipoplésico. El estudio oftalmolégico y
cardiol égico fueron normales.

Conclusiones. El sindrome de Toriello-Carey debera ser considera
do en nifios con secuencia Pierre-Robin asociada a hipotonia y
retraso del desarrollo psicomotor y ponderoestatural.

P13.

DISGENESIA CORTICAL Y SINDROME DE DIGEORGE

R. Borrego Dominguez, G. Arriola, A. Verd( Pérez,
P. Castro de Castro
Neurologia Pediétrica. Hospital General Universitario Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccion. Los pacientes con sindrome de DiGeorge pueden
presentar disfunciones neuroldgicas, como trastornos del aprendi-
zaje y comportamiento, pero solo de forma excepcional se descri-
ben anomalias estructurales cerebrales. Presentamos un caso con
disgenesia cortical de tipo paquigirico, malformacion no descrita
hasta e momento en este sindrome.
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Caso clinico. Nifia de 7 afios con hemiparesia izquierda y disfasia
expresiva. Embarazo con crecimiento intrauterino retardado. Parto
alas 37 semanas, Apgar 9/9. Al nacimiento se detect6: cardiopatia
(atresia pulmonar, comunicacion interventricular), rasgos dismorfi-
cos (microstomia, implantacion anémala del cabello, raiz nasal
ancha, filtrum largo, anteversion de narinas, hipoplasia de miem-
bros izquierdos). El cariotipo realizado en periodo neonatal fue
normal (46, XX). Presentd en su evolucion retraso psicomotor glo-
bal de grado moderado con microcefaliiay hemiparesia izquierda,
yaevidente a afio de vida. La resonancia magnética cerebral mos-
tré hipoplasia del hemisferio derecho con paguigiria frontotempo-
ra. Ante la sospecha clinica de sindrome de DiGeorge, se reaizo
nuevo estudio cromosdmico que revelé mediante FISH la existen-
cia de microdelecion en el cromosoma 22 (22q11.2).

Conclusiones. Son excepcionales las anomalias estructurales cere-
brales descritas en pacientes con sindrome de DiGeorge (o dentro
del espectro CATCH-22). Se trata de casos aislados de agenesia de
cuerpo calloso o hipoplasia cerebelosa, y hay un caso de microgi-
ria. Nuestro paciente, con una displasia cortical focal paquigirica,
constituye el (nico caso que asocia esta malformacion con la
microdelecion 22g11.2. Especulamos que la etiologia de la displa-
sia cortical sea genética, aunque sea actualmente dificil de estable-
cer dados los pocos estudios de neuroimagen en pacientes con este
sindrome.

P14.

SINDROME DE AICARDI SIN AFECTACION NEUROLOGICA
Y DESARROLLO PSICOMOTOR NORMAL

M.J. Martinez Gonzalez, S. Martinez Gonzalez, A. Garcia Ribes,
J.M. Prats Vifias
Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccion. El sindrome de Aicardi esta caracterizado por espas-
mos infantiles, agenesia del cuerpo calloso y lagunas coriorretinia-
nas, afectando a hembras. Su prondstico suele ser ominoso, ya que
cursan con deficiencia muy severa. Presentamos una nifia con sin-
drome deAicardi, sin espasmosinfantiles ni otro tipo de convulsio-
nes, y con un desarrollo psicomotor y del lenguaje normal.

Caso clinico. Segunda hija de padres no consanguineos, nacida tras
embarazo y parto normal. Durante la gestacion se detecté agenesia
de cuerpo calloso, asimetria ventricular, quistes de plexos coroideos
y rifién displasico. En la RM se confirmaba la agenesia callosa, y
quistes en plexos coroideos e interhemisférico aracnoideo, caudal a
tercer ventriculo. En 0jo izquierdo presentaba una papila coloboma-
tosa, rodeada de halo pigmentado y defectos retinianos en sacaboca-
dos, € ojo derecho eranormal. El desarrollo psicomotor hasido nor-
mal, iniciando lamarchaalos 12 meses. El perimetro cefélico crece
adecuadamente en p97. A los 18 meses, € desarrollo esnormal y no
ha presentado convulsiones, siendo €l trazado EEG normal.
Conclusiones. El sindrome de Aicardi tiene un prondstico neuroe-
volutivo muy desfavorable, aunque algunos casos puedan tener una
afectacion intelectual de grado moderado, pero en todos se refieren
espasmos infantiles. En nuestra paciente, los dos factores favora-
bles a considerar son las anomalias oculares, unilaterales y limita-
das, y laausencia de trastornos de la migracién cortical visibles en
neuroimagen. Pensamos que éstos serian los responsables de las
crisis convulsivas y su ausencia estuviera ligada a este factor, per-
mitiendo el normal desarrollo de la nifia.

REV NEUROL 2004, 39 (3): 263-296



P15.

HIPOTONIA NEONATAL SEVERA Y DEPRESION
RESPIRATORIA PROLONGADA. NO OLVIDAR
EL SINDROME DE PRADER WILLI (SPW)

A. Garcia Pérez? B. FloresAntén®, M.A. Martinez Granero,
E. Parra®

2 Neuropediatria. ° Neonatol ogia. © Pediatria.

Fundacién Hospital Alcorcon. Alcorcon.

Introduccion. La hipotonia neonatal requiere experienciay pacien-
ciapor parte del neonatélogo y neuropediatra. El SPW en €l recién
nacido se caracteriza por hipotonia, hiporreflexia, escasez de movi-
mientos'y alteraciones deglutorias. Su diagndéstico es dificil einfre-
cuente, ya que el fenotipo dismorfoldgico y conductual tipico més
adelante, no esta presente todavia. Unaintubacion de mas de 5 dias,
es tipica de hipotonias neonatales de origen periférico, pero no de
las de origen central; incluso Dubowitz comenta que el SPW no se
asocia a dificultades respiratorias.

Caso clinico. Prematuro (34 semanas), hipoténico, con escasos
movimientos, pdlido y edematoso, criptorquidia, y distrés respira
torio. Requiri6 ventilacién mecanica 23 dias y aimentacion por
sonda 10 semanas. EEG inicial descargas multifocales normalizan-
dose a 4° mes. Nunca crisis. EIl EMG-VC, la neuroimagen y un
estudio metabolico amplio fueron normales, a excepcion de hipo-
carnitinemia transitoria a las 2 semanas. Asombrosa mejoria pro-
gresivaen tono y actividad a partir de los 2 meses, y alos 5 meses
ante €l curso clinico seguido y rasgos més evidentes se pide FISH
SPW: delecion paterna de novo 15g11-g13.

Conclusiones. Pensar en un SPW también ante hipotonia severa
con complicaciones respiratorias y alimenticias prolongadas. Nun-
ca hay que olvidar redlizar genética de SPW ante una hipotonia
neonatal s la electrofisiologia, neuroimagen y estudios metabdli-
cos son normales. El diagnéstico temprano de SPW ayuda a preve-
nir de técnicas posteriores més invasivas, a ser mas positivo en €l
prondstico frente a otros diagnosticos més infaustos, y a un mejor
desarrollo de estos nifios SPW mediante una estimulacion precoz
adecuada.

P16.

ANOMALIASDE LA FOSA POSTERIOR: DIAGNOSTICO
PRENATAL MEDIANTE RESONANCIA MAGNETICA

C. Escofet Soteras?, C. Martin Martinez €, 1. Lorente Hurtado 2,
J. Artigas Pallarés® F. Mellado®, E. Gabau Vila®

2 Neuropediatria. ® Obstetricia. ° Genética Clinica. ¢ Radiologia.

Hospital de Sabadell. UDIAT. Sabadell.

Objetivos. Describir las anomalias de la fosa posterior diagnostica-
das durante la gestacion mediante resonancia magnética (RM) y
evaluar la influencia de esta técnica en € manejo obstétrico y pos-
natal .

Pacientes y métodos. Desde 1997 hasta la actualidad hemos estu-
diado con RM a 280 gestantes. Todos los estudios se hicieron por
sospecha clinica o ultrasonografica de anomalia fetal. Los estudios
de RM fueron analizados por un radiélogo pediétrico experto y los
hallazgos fueron comparados con los de la ultrasonografia (US).
Todas las anomalias fueron confirmadas después de nacer con estu-
dios clinicos, neurorradiol 6gicos o necrépsicos.

Resultados. En 99 fetos se sospech6 anomaliadel SNC, de los cua-
les 26 correspondian a anomalias de la fosa posterior. Las anomali-
as consistieron en: sindrome de Joubert (n = 1), hipoplasia de cere-
belo (n = 4), displasiadel cortex cerebeloso (n = 1), rombencefalo-
sinapsis (n = 2), hemorragia cerebelosa (n = 1), maformacion de
Chiari (n = 6), megacisterna magna (n = 3), malformacion de Dan-
dy-Walker (n=2) y quiste aracnoideo (n = 1). En 5 fetos con sospe-
chade anomaliade lafosa posterior € estudio con RM fue normal.
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Las anomalias de la fosa posterior fueron aisladas en 11 casos y
asociadas a otras anomalias en 10 casos. La RM aport6 datos adi-
cionales en el 33% de los casos.

Conclusiones. Las anomalias de la fosa posterior son frecuentes y
€l diagndstico ultrasonogréfico prenatal puede ser dificil. LaRM es
un método no invasivo para el estudio fetal que proporciona infor-
macion adicional alaultrasonografia. Los neuropediatras tienen un
papel importante en las unidades de diagnostico prenatal y en el
seguimiento clinico de estos pacientes.

P17

LISENCEFALIA TIPO || O SINDROME DE
WALKER-WARBURG: A PROPOSITO DE UN CASO

J. Juan Martinez
Neuropediatria. Hsopital La Ribera. Alzira.

Introduccion. La lisencefalia tipo 1l se asocian, a menudo, con
anormalidades del cerebelo, hidrocefalia, hipoplasia del cuerpo
calloso e hipomielinizacidn. Los neonatos con esta enfermedad tie-
nen anomalias ocularesy distrofia muscular congénita. La lisence-
faliatipo Il ocurre en: el sindrome de Walker-Warburg (SWW), y la
distrofia muscular congénita de Fukuyama.

Caso clinico. Presentamos un caso de lisencefalia que cumple
todos los criterios del SWW excepto la distrofia muscular congéni-
ta. Paciente de 2 afios sin antecedentes familiares de interés que
acude por primera vez a una consulta de neuropediatria por epilep-
siarebelde a tratamiento. A la exploracion: macrocraneo, microf-
talmia, hipertelorismo, implantacion baja de orgjas, paladar ojival,
retrognatia, delgadez extrema, hipotonia axial con tetraparesia fl&
cida, retraso psicomotor grave, auscultacion cardiacanormal. En el
EEG: déficit de integracion de la actividad bioeléctrica cerebral.
Actividad irritativa intercritica generalizada con predominio en
regiones bifrontales. RM cerebral: lisencefalia, holoprosencefalia,
dilatacion ventricular, agenesia de vermis. Estudio el ectrofisiol 6gi-
co dentro de la normalidad. Exitus alos 5 afios de edad por infec-
cién bronquiopulmonar.

Conclusiones. Revision de los Ultimos criterios del SWW y aportar
un caso sin distrofia muscular.

Sabado, 5 de junio

Epilepsia
(Moderadores: Dr. C. Casas Femandez y Dr. EX. SanmartiVilaplana)

040.

UTILIZACION DE LA OXCARBACEPINA SUSPENSION
(TRILEPTAL) EN LA EPILEPSIA INFANTIL

M. Rufo Campos? C. Casas Fernandez®, A. Martinez Bermejo©
2Neurologia Infantil. Hospital Infantil Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.
® Neurologfa Infantil. Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia.
¢Neurologia Infantil. Hospital Universitario La Paz. Madrid.

Introduccion. La oxcarbacepina (OXC) es un nuevo farmaco antie-
piléptico que ha demostrado sobradamente su eficacia en las crisis
parciales con o sin generalizacién secundaria. Se pretende demos-
trar laeficaciay tolerabilidad de la OXC administrada en forma de
suspension.

Pacientes y métodos. 62 nifios con epilepsias parciales, tratados con
OXC en forma de suspension. Se recogen 54 variables en relacion
con la edad de inicio, diagnostico, tipo de epilepsia, tipo de crisis,
antecedentes personales y familiares, nimero de crisis, dosisy tipo
de escalada, controles, medicacion asociada, y grado de satisfaccion.
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Resultados. Fueron 26 mujeresy 36 varones con edades comprendi-
das entre los dos meses y 14 afios, y una media de seguimiento de
9,62 meses. En 35 casos las crisis fueron sintométicas y 27 funcio-
nales; 47 pacientes padecian crisis parciales complegasy 15 simples.
Seinicié laescalada de dosis a 12,04 mg/kg/dia, alcanzando a final
los 30,45 de media. Supresion de las crisis en €l 45,16%, disminu-
cion del 75% en el 25,8%, del 50% en e 17,74%, del 25% en el
4,8%, e ineficaz en € 6,45%. Efectos adversos en 4 ocasiones, en
dos hubo que retirarse el farmaco. El grado de satisfaccién por la
forma de administracién fue excelente en 54 casosy muy buenaen 8.
Conclusiones. La OXC en suspension tiene un alto grado de efica-
ciaenlaepilepsiainfantil: facilitasu utilizacion en pacientes pedia
tricos, con facilidad para fraccionar la dosis, sabor muy agradable,
un ato grado de satisfaccion entre los familiares, disminucion de
efectos adversos, y permite una escalada lenta.

041.

SEGUIMIENTO A LARGO PLAZO DE 234 NINOS
CON CONVULSIONESFEBRILES

T. DuraTravé, M.E. Yoldi Petri, M. Gonzalez Villar,
F. GdlinasVictoriano
Pediatria. Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Introduccion. Determinar los factores de riesgo de recurrencias y
epilepsiaen un grupo de pacientes con convulsiones febriles (CF).

Pacientes y métodos. Se han revisado 234 pacientes que presenta-
ron su primera convulsion febril (12 CF) entre 1989-1985. La edad
media actual es de 14,6 + 2,1 afios. Se recogieron datos epidemio-
I6gicosy clinicosy se excluyeron |os pacientes con riesgo neurol 6-
gico. Sedividieron en dos grupos: grupo A (< 15 meses) y grupo B
(> 15 meses).

Resultados. El 24,4% tenian antecedentes familiares de CF y €
8,5% de epilepsia. La edad media de la 12 CF era de 20,6 + 8,9
meses, siendo mayor (p < 0,05) en los nifios con CF Gnica (23,6 =
9,1 meses), y menor (p < 0,05) en los que tuvieron recurrencias
(17,7 + 7,4 meses) y epilepsia (14,3 + 6,5 meses). La relacion
varén/mujer erade 1,63, siendo de 1,09 en €l grupo A y de 1,96 en
el grupo B (p < 0,05). El riesgo de recurrencias erade 73,9% en e
grupo A y de 33,1% en e grupo B (p < 0,05), y en ambos grupos
aumentabasi existian antecedentes familiares de CF y epilepsia. El
riesgo de epilepsiaerade 11,6% en el grupo A 'y de 3,2% en el gru-
po B (p < 0,05), pero en el grupo A aumentaba si la 12 CF o las
recurrencias eran complegjas.

Conclusiones. La edad es un factor prondstico determinante en las
CF. Los que tuvieron su 12 CF antes de los 15 meses de edad repre-
sentaban un grupo con caracteristicas epidemiolégicas y pronosti-
cas especificas, con un mayor riesgo de recurrencias y epilepsia
respecto a edades superiores.

042.

EPILEPSIA AUSENCIAS. REVISIOIN\I DE
NUESTRA EXPERIENCIA DE 13ANOS

T. UreflaHornos, R. Rubio Rubio, S.T. Jiménez Gil de Muro,
R. Cabrerizo de Diago, J.L. Pefia Segura, J. LOpez Pisdn
Pediatria. Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. La epilepsia ausencia (EA), propia de las edades
pedidtricas, se caracteriza por episodios de disminucion de con-
ciencia acompafiados de punta ondarapida generalizadaen el EEG.
Pacientes y métodos. Nifios con EA de la base de datos de neurope-
diatria, desde mayo de 1990 a marzo de 2004. Se han revisado las
historias clinicas y se ha contactado telefonicamente con los casos
gue ya no se controlaban.

Resultados. Delos 7.281 pacientes valorados en €l periodo de estu-
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dio, figuran 724 pacientes (9,9%) con epilepsiay 47 casos de EA
(6,5% del total de las epilepsias): 27 mujeres (57,45%) y 20 varo-
nes (42,55%). La edad media en el momento de |a primera consul-
ta era de 8,05 afios, rango entre 3 afiosy 10 mesesy 13 afios y 6
meses. El tiempo medio de seguimiento entre la primeravisitay la
Ultima actualizacion de datos ha sido de 4,95 afios, rango entre 3
mesesy 10 afiosy 9 meses. Solo persisten ausencias en unanifia, en
tratamiento. 40 nifios [levan méas de 6 meses sin ausencias, 14 con
tratamiento y 26 sin tratamiento; 21 nifios llevan més de 4 afios sin
ausencias, estando sin tratamiento.

Conclusiones. LaEA esdefécil diagndstico y habitualmente buena
respuesta terapéutica. Un estrecho control inicial por expertosen su
manejo evita la persistencia de las ausencias durante periodos pro-
longados, con monoterapia o en algunos casos |la asociacion de dos
anticomiciales. Deben vigilarse disfunciones psicosociaes y de
aprendizaje que se asocian en algunos casos.

043.

CONOCIMIENTO Y MANEJO DE LOSEPILEPTICOS
POR PARTE DE LOSMEDICOSDE TENERIFE

J. Pérez Pérez?® A.M. Sosa Alvarez?
S. Gonzélez-Casanova Gonzélez”, J.S. Melian Santana?
2 Pediatria. ® Gerencia. HUC. Servicio Canario de Salud. Santa Cruz de Tenerife.

Introduccion. La epilepsia es una enfermedad frecuente, presente
en todas las edades de laviday de gran impacto socia y econdmi-
co. Los epilépticos son discriminados por la poblacién y por los
propios médicos. La falta de conocimiento sobre epilepsia de los
médi cos podria ser causa de maneg o incorrecto. Intentamos conocer
el origen de los conocimientos y €l manejo de los epilépticos por
parte de los médicos de Tenerife.

Sujetos y métodos. Se distribuye en mano una encuesta que incluye
cuestiones sobre conocimiento, manejo y actitudes de los médicos
frente a la epilepsia a todos los médicos de Atencidn Primaria de
Tenerife en enero de 2003. De 260 encuestas repartidas se recogen
183 cuyos datos parcial es presentamos.

Resultados. Obtenemos un 70% de respuesta sin diferencias por
sexos. Del total de médicos, 34 son pediatras y 148 médicos gene-
ralesy defamilia. Lafacultad y la residencia hospitalaria constitu-
yen ¢l periodo en el que los médicos adquieren sus conoci mientos,
veny tratan unacrisis por primeravez. Un 44% se consideran nada
0 poco satisfechos con sus conocimientos. L os terapeutas més valo-
rados son el neurdlogo y el neuropediatra. El impacto en lacalidad
de vida es el principal objetivo a conseguir para sus pacientes. La
mayoriano inician ni modifican tratamientos con antiepiléptico.
Conclusiones. Los médicos se consideran profesionales con pocos
conocimientos y poco capacitados para llevar sus pacientes epilép-
ticos, los cuales remiten al neurélogo y a neuropediatray preocu-
pados principalmente por lacalidad deviday €l tratamiento.

044,

ANTIEPILEPTICOSY METABOLISMO OSEO
EN LA INFANCIA

S. Romero Ramirez ?, R. Duque Fernandez @,

S. Lépez Mendoza?, V. GarciaNieto?,

L.M. Fernandez Gonzélez ?, P.J. Rodriguez Hernandez b
2Departamento de Pediatria. ® Psiquiatria. Hospital Universitario
Ntra. Sra. de Candelaria. Santa Cruz de Tenerife.

Introduccion. Los farmacos antiepilépticos en la edad pediétrica,
pueden producir alteraciones en €l sistema 6seo. Sin embargo, los
estudios que existen a respecto muestran resultados contradicto-
rios. Hemos analizado |os marcadores bioquimicos 6seos y las den-
sitometrias dseas (DMO) realizadas a un grupo de nifios tratados
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con valproato, otro grupo tratado con carbamacepina y las hemos
comparado con las densitometrias dseas de un grupo de nifios sin
tratamiento (grupo control).

Pacientes y métodos. Se harealizado el estudio a40 nifios en trata-
miento con &cido valproico, 17 en tratamiento con carbamacepina
y 52 nifios sin tratamiento (grupo control). Existio proporcionali-
dad en género y edad media en los tres grupos (diferencias no sig-
nificativas). El tiempo minimo de tratamiento paralainclusion fue
de un afio.

Resultados. Los principales resultados obtenidos fueron: no exis-
ti6 diferencia estadistica en la comparacion de las medias del z-
DMO de los grupos tratados con valproico y carbamacepina (p =
0,71). El grupo control mostrdé valores medios de zDMO de
—0,24, con desviacion de 0,9. La comparacion de la media del
valor z-DMO déel grupo control con lamedia del grupo de pacien-
tes tratados (tomados como un solo grupo, debido a que no existio
diferencias estadisticas entre €ll0s), resulto estadisticamente signi-
ficativa (p = 0,036).

Conclusiones. Nuestros resultados apoyan la realizacion de densi-
tometrias seriadas a los nifios tratados con ambos estabilizadores
del animo. Dado que el mecanismo aparente de actuacién sobre €l
sistema 6seo es la perdida de masa dsea, en caso de osteoporosis o
fracturas, estariaindicado el tratamiento con bifosfonatos.

045.

SINDROME DE AICARDI: REVISION DE 18 OBSERVACIONES

M. Galvan Manso, J. Campistol, A. Vernet, A. Sans, M. Pineda,
A. Garcia
Neuropediatria. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat.

Introduccién. El sindrome de Aicardi asocia basicamente epilepsia
refractaria, agenesiadel cuerpo calloso y lagunas coriorretinianas. La
herenciaesligadaa X dominante (Xp22) y esletal en varones. Otras
problemas asociados incluyen anomalias costovertebrales, heteroto-
pias periventriculares, quistes intracraneales, paladar hendido, mi-
croftalmia, colobomas del nervio éptico y neumonias recurrentes.
Pacientes y métodos. Revisamos retrospectivamente 18 pacientes
afectas de sindrome de Aicardi controlados en el Servicio de Neu-
rologia del Hospital Sant Joan de Déu, desde 1973 a 2003.
Resultados. Se trata de 18 pacientes femeninos entre 3 mesesy 25
afos. Manifestaron nistagmo (29%), microftalmia (29%), microce-
falia (22%), hipertelorismo (22%), hemiparesia (22%). El desarro-
Ilo psicomotor estaba muy afectado en la mayoria de |los pacientes
(77%). En € fondo de ojo se constato: 50% coloboma nervio épti-
co y en 72% lesiones coriorretinianas. Las crisis mas frecuentes
fueron los espasmos en flexion (66%) y crisis focales (55%). La
mayoria de los pacientes (61%) iniciaron las crisis antes de los 3
meses. L os antiepilépticos més empleados fueron el valproato, fe-
nobarbital y ACTH. La mayoria recibieron combinacion de varios
farmacos. La neuroimagen demostrd agenesia completa del cuerpo
caloso 72% y parcial 29%. La supervivencia a los 5 afios fue del
77% Yy alos 15 afios del 50%.

Conclusiones. Las crisis son generalmente intratables. Las deficien-
ciasneuroldgicasy las crisis que presentan estos pacientes|es predis-
ponen a padecer numerosos problemas médicos afiadidos. Las ano-
malias de la migracion en e sindrome son muy frecuentes pero no
disponemos de RM craneal en todos los casos para confirmarlo.
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046.

NEFROLITIASISY TOPIRAMATO

H. Alarcon Martinez2 N. Escudero Rodriguez®,

C. Casas Fernandez”, T. Rodriguez Costa®,

E. Cao Avellaneda®, A. Puche Mira®, M.R. Domingo Jiménez"
2Neuropediatria. Hospital Universitario. > Neuropediatria.

¢Urologia. Virgen de la Arrixaca. El Palmar, Murcia.

Introduccion. La nefrolitiasis es infrecuente en la infancia, incre-
mentandose el riesgo de 2 a4 veces al emplear topiramato (TPM),
introducido como farmaco antiepiléptico (FAE) en 1996, aproban-
dose por la FDA (US Food and Drug Administration) para uso
infantil en 1999. Inhibidor débil de la anhidrasa carbdnica, produce
alcalinizacion urinaria e hipocitraturia, favoreciendo la formacion
de célculos de fosfato cél cico. Comunicamos dos nifios con nefroli-
tiasis tratados con TPM, sin antecedentes familiares ni personales
deinterés.

Casos clinicos. Caso 1: nifia de 3 afios con epilepsia mioclonica
grave de lainfancia, tratada con TPM desde hacia un afio. Ingresa
por hematuria secundaria a célculos de fosfato célcico. Setratacon
hiperhidratacién y citrato sin resolucion de lalitiasis, retirandose €l
TPM. Caso 2: nifio de 4 afios con sindrome de Lennox-Gastaut
criptogénico. Se introdujo TPM cuando estaba disminuyéndose
ACTH (hormona corticotropa). Dos meses después, cdlico nefritico
tratdndose sintométicamente. Se suspende TPM por |a escasa efica
ciaen el control de crisisy laaparicion de nefrolitiasis. No harecu-
rrido lalitiasis.

Discusién. En ambos casos el TPM se indica por epilepsiarefracta-
ria. En el 2° caso el ACTH pudo favorecer la nefrolitiasis. La coe-
xistenciade factores que favorezcan la nefrolitiasis, debe tenerse en
cuenta antes deindicar este FAE. Solamente hemos encontrado una
publicacion de nefrolitiasis en nifios tratados con TPM pero eran de
edad superior a nuestros casos. Esta patologia es excepciona y sin
representaci 6n estadistica en el nimero total de pacientes atendidos
en nuestra seccion (4.562 en el afio 2003).

Epilepsia
(Moderadores: Dr. R. Palencia Luaces y Dra. M.E. Yoldi Petri)

P18.

SINDROME DE DOOSE Y SILLA TURCA VACIA

B. Blanco Martinez, F. Ferreira Pérez, A. Ferrari Cortes,
L. Ruiz del Portal, M. Madruga Garrido, M. Rufo Campos
Neurologia Infantil. Hospital Infantil Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. El cuadro descrito por Doose, de curso evolutivo muy
dispar, se caracteriza por la presencia de crisis mioclénicas con
componente atonico (astético). A pesar de que su etiologia obedece
acausas muy diversas, es necesario diferenciar aquellas que obede-
cen a unas peculiaridades clinicorradiol 6gicas benignas.

Objetivo. Se presenta un paciente diagnosticado de sindrome de
Doose que en estadios sucesivos de controles de neuroimagen se
descubre la existencia de un sindrome de la silla turca vacia, que se
comprueba con posterioridad con la aparicion de la semiologia
acompariante.

Caso clinico. Varén de 13 afios, que alos 3 debuta con episodios de
revulsién ocular de segundos de duracion, y desconexion del me-
dio. Con posterioridad estas crisis se hacen muy frecuentes, con
pérdida de conciencia, caida de cabezay derrumbamiento corporal.
en el examen destaca inquietud psicomotoray movimientos incoor-
dinados. Los estudios de neuroimagen son entonces normales. A
los 12 afios se detecta una obesidad, tallabajay testicul os en ascen-
sor. Durante el Gltimo afio, presenta cefaleas holocraneales con al-
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gun episodio de sudoracidn. En la RMNaparecen imagenes compa-
tibles con sillaturcavacia. Serealiza estudio hormonal en el que se
comprueba la existencia de un déficit de hormona de crecimiento,
con IGFI descendido, siendo normal el resto.

Conclusiones. Es excepcional la asociacién en un mismo paciente
de dos cuadros tan diferentes e infrecuentes como los descritos en
el presente caso. Ante epilepsias de sospecha sintomética, y a pesar
de estudios de neuroimagen previos normales, hay que incidir en
estas técnicas de diagnostico.

P19.

EPILEPSIA GELASTICA DEL LOBULO FRONTAL
DE PROBABLE NATURALEZA IDIOPATICA

G. Lorenzo Sanz? M.J. Fernandez Prado®, A. Pedrera Mazarro®,
R. Sol& Jurschik ®, J.M. Galén Sanchez®, F. Paradinas Jiménez
2Neurologia Pediatrica. ® Neurofisiologia Clinica.

Hospital Ramén y Cajal. Madrid.

Introduccion. La epilepsia gel astica se caracteriza por presentar en
el registro EEG una anomaliafocal en el 16bulo tempora y serela-
ciona con una disfuncién de estructuras limbicas. En la mayoria de
los casos se ha asociado con unalesién estructural pero puede tener
un origen criptogénico. También se ha reconocido que dicha epi-
lepsia puede deberse a una disfuncién del [6bulo frontal, aunque
son pocos |os casos que se han descrito en laliteratura.

Caso clinico. Nifio de 7 afios que comenzé con episodios criticos
consistentes en atagues de risa-gemidos incontrolados precedidos
de sensacion de opresion occipital, durante |os cuales adoptaba una
postura de flexion de tronco, no respondiaa érdenes verbalesy pre-
sentaba sintomas vegetativos. La exploracion fisicay neurolégica,
asi como las pruebas andliticas y de imagen fueron normales. Se
llevé a cabo un estudio neurofisioldgico que mostré un foco de
ondas lentas de gran voltaje en region frontoparietal izquierda con
generalizacion secundaria. Trasiniciar tratamiento con carbamace-
pina las crisis clinicas remitieron pero |os registros electroenecefa
logréficos seguian mostrando una anomalia focal. En la actualidad,
tras seis aflos sin crisis, el examen neuroldgico y |os test psicomé-
tricos demuestran un desarrollo neurocognitivo normal, ha mejora-
do € registro electroencefalogréfico y en la RM cerebral no se
observan alteraciones organicas.

Conclusiones. Aunque se reconoce un origen secundario de la epi-
lepsia frontal y los casos idiopaticos son discutidos, nuestro caso
apoya la hipétesis de que pueden haber formas idiopaticas de epi-
lepsiafrontal.

P20.

EFICACIAY SEGURIDAD DEL TOPIRAMATO
EN EPILEPSIA INFANTIL Y JUVENIL

JM. Sepulveda Sanchez, M. Rodriguez-Pefia Marin,
A. Camacho Salas, J. Gonzdlez delaAlgjaTejera,
R. Simon, F. Mateos Beato

Neurologia. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Objetivo. Evaluar la eficaciay seguridad de topiramato en la epi-
lepsiainfantil y juvenil.

Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de todos los pacientes
tratados con topiramato en una consulta de neurologia infantil, en
total 55 casos menores 18 afios. Se excluyeron cinco pacientes con
un tiempo de seguimiento clinico inferior a 12 meses.

Resultados. Se analizan los datos clinicos de 50 pacientes (22 varo-
nesy 28 mujeres) seguidos a menos durante un afio. 48 pacientes
padecian epilepsiarefractaria. Tres pacientes recibieron topiramato
en monoterapia. La edad media a iniciar € tratamiento fue 29,6
meses (3 meses-18 afios). El tiempo medio de seguimiento fue 29,8
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meses (12-66 meses). El 76% presentaba epilepsia sintomética, el
20% criptogénicay €l 4% idiopética. Las crisis eran focales en el
62% y generalizadas en € 38%. Después de un afio de tratamiento
el 12% se encontraban en remision (sin crisis en los Ultimos tres
meses), € 12% presentaron una reduccion mayor del 75% en €l
ndmero de crisis, € 24% tuvieron una reduccién entre el 25y €
75% Yy en e 14% de los casos no se obtuvo respuesta terapéutica o
estafue inferior al 25%. El 32% (16 pacientes) abandonaron €l tra-
tamiento antes del primer afio, siete por efectos secundariosy nue-
ve por ineficacia. Globalmente, 21 pacientes (42%) presentaron
efectos secundarios: alteraciones conductuales (9 casos), pérdida
de peso (9) y somnolencia (3).

Conclusiones. El topiramato parece ser seguro y eficaz en el trata
miento de la epilepsia infantil, incluso en pacientes con crisis de
dificil control.

P21.

ASOCIACION DE ANEMIA DE FANCONI
CON SINDROME DE WEST

M. Torres Torres? A. L6pez Lafuente? J. Bergua®,

M. Gonzédlez Garcia? |. Arroyo Carrera? J.A. Bueren®,
V. Carretero Diaz @

2 Pediatria. ° Hematol ogia. Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres.
¢ Departamento de Biologia Celular y Molecular. CIEMAT. Madrid.

Introduccion. La anemia de Fanconi (AF) es una enfermedad auto-
nomica recesiva caracterizada por hematopoyesis defectuosa, ano-
malias congénitas (esqueleto, piel, talla < P3, gjos, rifién, genital,
retraso mental, gastrointestinal, corazén, sorderay SNC) y riesgo
de malignidad. Los defectos descritos del SNC (8%) incluyen
hidrocefalia, agenesia cuerpo calloso y septo peltcido, holoprosen-
cefaliay defectos del tubo neural. Presentamos un nifio con AF que
inicio un sindrome de West (SW) alos 8 meses de edad.

Caso clinico. Nifio de 2 afios de edad, Unico hijo de padres sanos no
consanguineos, con |os siguientes defectos congénitos: CIR severo
con microcefalia, blefarofimosis, hipoplasia ge radia bilateral,
hipoplasia de pulgares, clinodactilia, sindactilias, 11 cotillas, hi-
percifosis dorsal, atresia anal ataintervenida (colostomia) con fis-
tula rectourinaria y reflujo vesicoureteral derecho °lI. Cariotipo:
46XY. Ecografia cerebral: normal. PEV: PEATC: Hipoacusia per-
ceptiva de grado severo. RM craneal (8 meses): retraso mieliniza-
cién supratentorial. Percentiles < P3. DPM: importante retraso psi-
comotor en todas las éreas. No contacto visual ni auditivo. Al 8°
mes de edad inicia espasmos en flexion + hipsarritmia: SW, respon-
di6 con VPA 150 mg/kg/dia. Reaparece clinicaal 17° mes, se con-
trolé con VGB. Actuamente en tratamiento con VPA + VGB +
CLB, persiste alguna desviacion ocular esporédica. 24° mesdevida
se realiza estudio de fragilidad cromosdmica en sangre con diepo-
xibutano mostrando 0,99 roturas/célula. Mosaicismo soméatico. No
ha presentado, de momento, ningn sintoma hematol 4gico.
Conclusiones. Las alteraciones morfolégicas del paciente no se
correlacionan actualmente con aplasia medular debido a su fenoti-
po mosaico. Las ateraciones del SNC en pacientes con AF son
rarasy no incluyen SW ni otras epilepsias.

P22.

SUPRESION DE MEDICACION
ANTIEPILEPTICA EN LA INFANCIA

R. Domingo Jiménez, H. Alarcén Martinez, N. Escudero Rodriguez,
C. Casas Fernandez, A. Puche Mira, T. Rodriguez Costa
Neuropediatria. Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia.

Introduccion. La supresion de medicacion antiepiléptica presenta
aspectos polémicos, fundamentalmente referidos al tiempo de con-
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trol de crisis antes de laretirada, duracion del periodo de retiraday
factores que influyen en un mayor riesgo de reaparicion de crisis.
Presentamos un estudio sobre nifios epilépticos a los que se les
suprimié lamedicacion.

Pacientes y métodos. Se realiza protocolo de estudio para retirar
medicacion en 116 nifios epilépticos con los siguientes criterios:
menores de 11 afios, no han precisado politerapia, més de dos afios
de control de crisisy seguimiento minimo de 18 mesestras retirada
de medicacién. Se contemplan datos retrospectivos a partir de ésta.
Se analizan |os datos estadisticamente.

Resultados. Nifios que cumplen criterios: 84 (42 nifios y 42 nifias).
Duracién media del tratamiento: 4 afios. Tiempo medio programa-
do pararetirada: 8 meses. Recidivastraslaretirada: 17 (20%); 14 1o
hacen antes de 18 meses sin medicacion. Etiologia: idiopética 66,
criptogénica 5y sintomatica 13 nifios (recidivas 17, 40 y 31%, res-
pectivamente). EEG normal antes de la retirada: 65% en el grupo
sinrecaiday 54% en el grupo con recaida. Laedad inferior a 3 afios
al inicio delas crisis tiene relacion estadisticamente muy significa
tiva con la aparicién de recidiva.

Conclusiones. En nuestro estudio, los factores que muestran una
mayor relacion con larecidiva son: la precocidad en la aparicion de
laepilepsiay la etiologia sintométicalcriptogénica (aunque ésta no
es estadisticamente muy significativa). No hemos encontrado rela
cién con lanormalizacion del EEG antes de laretirada.

P23.

RESPUESTA DE LA EPILEPSIA
SECUNDARIA A HEMIMEGALOENCEFALIA
AL TRATAMIENTO QUIRURGICO

P SierraGutiérrez?, G. GarciaLara®, S. Mufioz Sanchez?,
A. Galdénd, J. Séez €, C. RoblesVizcaino?

2Unidad de Estimulacion Precoz. ® Recién Nacidos Patol 6gicos.
®Neurofisiologia. Hospital Clinico Universitario San Cecilio.

4 Neurofisiologia. Hospital Virgen de las Nieves. Granada.

Introduccion. Los trastornos de migracion neuronal son un grupo
de malformaciones congénitas cerebrales caracterizadas por pre-
sentar epilepsiarebelde a tratamiento médico. En éstos, la cirugia
precoz es una opcion terapéutica importante encaminada a preser-
var lafuncionalidad cerebral y obtener €l beneficio de laneuroplas-
ticidad existente en etapas tempranas del desarrollo.

Caso clinico. Recién nacida que presenta crisis convulsivas incoer-
cibles, inicialmente parcialesy posteriormente espasmos en flexion
de manera continua. En la exploracion destaca hemihipertrofia
facial derecha con mancha café con leche orbitaria. Pruebas de
imagen: se aprecia la existencia de hemimegal oencefalia derecha
con buena conservacion del hemisferio contralateral . El video-EEG
evidenci6 actividad critica (patron burst-supression) practicamente
continua del hemisferio derecho con generalizacion posterior.
SPECT: fendbmeno de robo del hemisferio afecto sobre el sano con
marcado hipermetabolismo. Recibe tratamiento anticonvulsionan-
te: fenobarbital, difenilhidantina, vigabatrina, valproato y clonace-
pam apesar delo cua presentadeterioro neurol égico con dificultad
para la conexién visual, llanto cerebral y escasa selectividad de
movimiento. Por ello se decide considerar laintervencion quirdrgi-
ca consistente en desconexién funcional del hemisferio derecho.
Tras la intervencion se aprecia mejoria clinica 'y electroencefalo-
gréfica; aparecen hemiparesialeveizquierda, dificultad en persecu-
cion ocular y buena respuesta social. Presenta crisis parciales que
remiten de formaincompleta con clonacepam oral.

Conclusiones. Segun bibliografia revisada, se proponen distintos
procederes operatorios para la epilepsia refractaria, predominando
actualmente los encaminados a preservar la mayor funcionalidad
posible frente a los mas agresivos (hemisferectomia, lobectomias).
En nuestro caso se opto por callostomia parcial paraevitar lapropa
gacion del fendmeno epil éptico.
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P24.

SINDROME DE WEST SINTOMATICO A TUMOR CEREBRAL

E. Lépez-Laso? R. Camino Ledn? M.E. Mateos Gonzélez",
M. Gil Campos®, A.M. Collantes Herrera®

2Unidad de Neurologia Pediatrica. Servicio Pediatria.

® Unidad Oncologia Pediatrica. Servicio Pediatria.

¢ Pediatria. Hospital Universitario Reina Sofia. Cérdoba.

Objetivo. Presentar las caracteristicas clinicas de dos pacientes con
sindrome de West sintomético a tumor cerebral.

Casos clinicos. Caso 1: nifia de 7 afios, seguida en nuestro centro
desde los 11 meses, cuando ingresd por espasmos en flexién que
comenzaron a los 8 meses, detencion del desarrollo y EEG hipsa
rritmico. Una RM craneal mostré una lesion cortical parahipocam-
pal, sin edema ni efecto masa, compatible con DNET. La explora
cion no mostraba déficit neurol 6gico. Tratada con vigabatrina des-
aparecieron las crisis y se normalizé el EEG en pocos dias. No ha
presentado nuevas crisis, mostrando un desarrollo y exploracién
normales. A ctualmente no tomafarmacos. Ha seguido controlessin
mostrar cambios en las caracteristicas de lalesion. Caso 2: nifiade
13 meses que ingresa por espasmos en flexion y EEG hipsarritmi-
co. Exploracion neuroldgicay desarrollo psicomotor normales. La
RM craneal revel6 una lesidn expansiva corticosubcortical tempo-
ral y occipital inferomedial que no captabagadolinio. Una PET con
18-FDG mostrd bajatasade proliferacion celular. Tratada con viga-
batrina desaparecieron las crisis y se normalizé € EEG en cinco
dias. Cinco meses después una RM mostré ligero aumento del
tamario de la lesion con un nédulo central que captaba gadolinio.
Actuamente la paciente esta pendiente de intervencion quirdrgica,
libre de crisis, en tratamiento con valproato y con un desarrollo y
una exploracién normales.

Conclusiones. Los tumores cerebrales deben ser considerados
como posible causa de sindrome de West, apesar de su rareza. Des-
tacamos la precoz respuesta a tratamiento farmacol égico de ambos
pacientes.

Trastornos paroxisticos no epilépticos
(Moderadores: Dr. J.M. Prats Vinas y Dr. F. Carratala Marco)

047.

GILLESDE LA TOURETTE SECUNDARIO

COMO ACONTECIMIENTO ADVERSO A TRATAMIENTO
CON OXCARBACEPINA, EN UN NINO CON CRISIS
EPILEPTICASY AUTISMO. A PROPOSITO DE UN CASO

JA. Mufoz Yunta
Unidad de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. Hospital del Mar. Barcelona.

Introduccion. La epilepsia en la poblacion infantil afectaal 0,5-1%
de los nifios. En los nifios autistas |a prevalencia es altay aumenta
con la edad (30%). Hasta hace poco los antiepilépticos clésicos
eran los farmacos de eleccion para el tratamiento de crisis parciales
y generalizadas, pero el 25% de estos antiepil épticos no responden
atratamiento y la incidencia de acontecimientos adversos con los
farmacos antiguos suele ser elevada. Por este motivo elegimos la
oxcarbacepina en suspension para tratar crisis parciaes clinicas y
subclinicas en un nifio con trastorno del espectro autista.

Caso clinico. Varon de 6 afios diagnosticado de sindrome de Asper-
ger mediante los criterios diagndsticos del DSM-IV y lalCD-10y
escalas especificas para el sindrome de Asperger. Presenta crisis
subclinicas en forma de dilatacion pupilar, sialorrea intensa episo-
dicay algunacrisis parcial deinicio focal en bocay mano del lado
izquierdo. Se le han practicado polisomnografia nocturna 8h, po-
tenciales evocados somestésicosy RM con magnetoencefal ografia.
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Al iniciarse el tratamiento con oxcarbacepina en dosis 10 mg/kg de
peso/dia en dosis ascendente se controlan las crisis pero inicia un
cuadro de tics multiples a nivel palpebra y facial predominante-
mente, aumentando su clinica obsesiva. La remision de la medica-
cién hizo desaparecer € sindrome.

Discusion. Se discuten los efectos adversos de la oxcarbazcepinay
se hace constar el efecto adverso de los tics motores como nuevo
efecto secundario que ya fue descrito por la carbamacepina pero no
con la oxcarbacepina.

048.

VARIABILIDAD EN EL MANEJO DE LAS CEFALEAS
EN LAS CONSULTAS DE NEUROPEDIATRIA DE SEIS
HOSPITALESESPANOLES

M. Tomés Vila? M. Benac Prefasi °, M. Aleu Agramunt ,

B. Martinez9, A. Garcia®, M.A. Martinez Granero®,

A. Lépez Lafuente’, F.J. Martinez Sarries?

2 Pediatria. Hospital Francesc de Borja. Gandia. © Pediatria. Hospital

de Sagunt. Sagunt. ¢ Pediatria. Consorcio Hospital General Universitario
de Valencia. Valencia. ® Neurologia. Hospital Universitario de Getafe.
Getafe. ©Neuropediatria. Fundacion Hospital Alcorcén. Alcorcon.

f Pediatria. Complejo Hospitalario de Caceres. Céceres.

Introduccién. Con €l fin de estudiar |a variabilidad en el manejo de
las cefaleas infantiles en diferentes hospitales, se ha realizado un
estudio comparativo entres seis hospitales espafioles comparando
las variables que ha continuacion se describen.

Pacientes y métodos. Se ha realizado un estudio retrospectivo de
todos aquellos casos que consultaron por cefalea durante el afio
1999. en cualquiera de |o seis hospitales que han participado en el
estudio. Las variables estudiadas han sido: edad, sexo, tipo de cefa
lea, realizacion de neuroimagen, inicio de profilaxis, tiempo de
seguimiento y nimero de visitas efectuadas.

Resultados. En total se atendieron 372 consultas por cefalea, con
unamediade 62 por hospital y un rango que oscilaentre 42y 98. El
63% se diagnosticd como migrafia. Se solicité neuroimagen en un
43% de los casos. La profilaxis se inicié en un 36%. El tiempo
medio de seguimiento en la consultafue de 10 mesesy lamediade
visitas efectuadas fue de 2,98. Se han encontrado diferencias signi-
ficativas en todas las variables estudiadas: |a proporcién de casos
que se diagnostican como migrafias varia entre un 43 y un 87%, la
frecuencia de solicitud de neuroimagen oscila entre un 28 y un
61%, €l inicio de profilaxis entre un 3,6 y un 69% y por Ultimo €
tiempo medio de seguimiento variaentre 1,3y 21,9 meses.
Conclusiones. El hecho de encontrar diferencias significativas entre
los seis hospital es estudiados nosindica unaenorme variabilidad en
manejo ambulatorio de las cefaleas infantiles.

049.

VALIDEZ DE LOS CRITERIOSDIAGNOSTICOS
DE MIGRANA EN LA EDAD PEDIATRICA

T. DuraTravé, M.E. Yoldi Petri, M. Gonzdlez Villar,
T. Herndndez Lagunas, |. Alvarez Guerrico

Pediatria. Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Objetivo. Estudiar las caracteristicas epidemioldgicasy clinicas de
lamigrafiaen laedad pedi&ricay analizar lavalidez delos criterios
utilizados en su diagndstico.

Pacientes y métodos. Se han revisado 290 pacientes con cefaeas re-
currentes (150 migrafias y 140 no migrafias), recogiéndose datos epi-
demiologicos y clinicos y, en su caso, examenes complementarios.
Se hacalculado lasensibilidad, especificidad y cociente de verosimi-
litud de los criterios de Vahlsquit, Prensky e IHS paralamigrafia. Era
criterio de exclusion un seguimiento evolutivo inferior a 12 meses.
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Resultados. Laedad deinicio delamigrafiaerade 8,7 + 2,9 afios, sin
diferencias entre sexos. El 32% de las migrafias tenian aura, con edad
de comienzo (9,8 = 3,3 afios) y prevaencia del sexo femenino
(63,3%) significativamente mayores (p < 0,05). La historia familiar
erapositivaen e 77,3% delos casos. En lamigrafiae dolor era uni-
lateral (44,4%) o bilateral (55,6%), pulsétil (93,7%), interrumpia la
actividad diaria (63,2%), empeoraba con € gercicio (68,1%), se
acompafiaba de vomitos (70,1%) y fotofobia-sonofobia (66,2%). El
carécter pulsétil, los vomitos, launilateralidad y laintensidad mode-
rada-severa eran |os items de mayor capacidad discriminatoria. Con
los criterios IHS se diagnosticaron latotalidad de pacientes, mientras
que con los de Vahlquist € 81,3% y con los de Prensky el 83,2%.

Conclusiones. La migrafia es una patologia comun en la edad pe-
diétrica, de inicio preferentemente en la edad escolar. Los criterios
IHS tienen una mayor validez diagndstica, aunque € control evoluti-
vo serialapruebade referencia paravalidar los criterios diagndsticos.

050.

ABANDONO EN EL SEGUIMIENTO AMBULATORIO
DE LASCEFALEASINFANTILESEN UN ESTUDIO
REALIZADO EN SEISHOSPITALESESPANOLES

M. TomésVila® M. Aleu Agramunt®, B. Martinez Menéndez©,
A. Garcia%, M.A. Martinez Granero®, A. Lépez Lafuente®,

M. Benac Prefasi f, F. JMartinez Sarries®

2 Pediatria. Hospital Francesc de Borja. Gandia. ® Pediatria. Consorcio
Hospital General Universitario. Valencia. ©Neurologia. Hospital Universitario
de Getafe. Getafe. 9 Neuropediatria. Fundacién Hospital Alcorcon. Alcorcon.

© Pediatria. Complejo Hospitalario de Céceres. Caceres. f Pediatria.

Hospital de Sagunt. Sagunt.

Objetivo. En el contexto de un estudio corporativo entre seis hospi-
tales espariol es sobre el manegjo ambulatorio de las cefaleas infanti-
les, se estudio € hecho del abandono de los pacientes durante el
seguimiento en consultas externas.

Pacientes y métodos. En el estudio retrospectivo efectuado de los
pacientes que consultaron por cefalea en el afio 1999 en los 6 hos-
pitales, se estudié aquellos pacientes que abandonaron el segui-
miento en consultas externas.

Resultados. De los 372 pacientes estudiados, un 67% fue dado de
alta, un 3% seguia en control cuatro afios mas tarde y un 29,7%
abandonaron el seguimiento. Casi la mitad de ellos, un 48,3%,
abandonaron el seguimiento tras la primera consulta. Existen dife-
rencias importantes y estadisticamente significativas entre los seis
hospitales oscilando €l porcentaje de abandono entre un 12.8 y un
50%. Se han estudiado las variables que pudieran influir en e
hecho de que el paciente abandonara € seguimiento y ninguna de
ellas serelaciond de formasignificativa con el hecho del abandono.
Las variables estudiadas han sido las siguientes: tipo de cefalea
(migrafiosa 0 no migrafiosa), practica de neuroimagen, inicio de
profilaxis, sexo y edad del paciente.

Conclusiones. El porcentaje de pacientes controlados por cefalea
gue abandonan € seguimiento en consultas externas es muy eleva
do: un 29,7% de los casos. Pensamos que este hecho es importante
dado el grado de saturacion de nuestras consultas. Ninguna de las
variables estudiadas se han relacionado significativamente con el
hecho de que el paciente abandone el seguimiento.
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051.

VERTIGO PAROXISTICO BENIGNO.
NUESTRA EXPERIENCIA DE 14 ANOS

D. Gros Esteban, E. Gracia Cervero, R. Rubio Rubio,
T. UreflaHornos, J.L. Pefia Segura, J. Lépez-Pison
@Neuropediatria. Hospital Infantil Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. El vértigo paroxistico benigno (VPB) se define por
episodios breves recurrentes de vértigo sin factor desencadenante,
con presentacion entre 1y 5 afios de edad y con normalidad inter-
critica.

Pacientes y métodos. Se revisan los casos de la base de datos de
neuropediatria, desde mayo de 1990 a marzo de 2004, que figuran
como posibles VPB. Se ha contactado telefénicamente con los ca
SOS que no siguen control.

Resultados. De un total de 7.283 nifios valorados, 36 constan como
posible VPB. Se han excluido los casos dudosos. La evolucién es
diagnéstica de VPB en 24 casos: 13 nifios y 11 nifias. La edad
media en el momento de la Ultima actualizacion es 8,8 afios (3,1-
17,3 afios). La edad media del primer episodio es 2,8 afios (1-5,9
anos). En los 20 nifios que han cedido los episodios, la edad media
del Ultimo episodio es de 4,2 afios (1,6-9 afios). Se realizaron TAC
0 RM a 14 pacientes, EEG a20y estudio ORL a1l deellos.
Discusién. El VPB es un diagndstico clinico evolutivo, que precisa
con frecuencia exdmenes complementarios para excluir otras pato-
logias. Establecer e diagndstico con criterios estrictos puede ex-
cluir algunos casos; el espectro clinico podria ser algo mas amplio.
El diagnostico permite dar un prondéstico favorable y evitar exame-
nes complementarios o tratamientos inadecuados.

052.

NARCOLEPSIA EN LA EDAD INFANTIL

N. Escudero Rodriguez ® H. Alarcén Martinez®,

C. Casas Fernandez®, T. Rodriguez Costa®,

E. Recuero Fernéndez®, M.R. Domingo Jiménez®, A. Puche Mira®
2 Neuropediatria. Hospital Universitario. ® Neuropediatria. ¢ Neurofisiologia
Clinica. Virgen de la Arrixaca. El Palmar, Murcia.

Introduccion. Los trastornos del suefio en la infancia tienen una
prevalencia del 11-28%, no conociendo la incidencia de la narco-
lepsia que esta infradiagnosticada por sus peculiaridades en los
pacientes pediétricos. El 34% de |os narcol épticos inician los sinto-
mas antes de los 15 afios de edad. En su etiologia se encuentran
implicadas regiones del SNC relacionadas con la regulacion del
ciclo suefio-vigilia, habiéndose propuesto mecanismos autoinmuni-
tarios, genéticos y neurodegenerativos que estan actualmente en in-
vestigacion.

Casos clinicos. Presentamos 2 pacientes narcolépticosde 7,5y 14
afos, que consultaron por déficit de rendimiento escolar, aunque la
anamnesis permitio orientar la sospecha diagnéstica de narcolep-
sia, asocidndose en el de mayor edad episodios catapléjicos. El
diagnéstico se obtuvo mediante test de latencias mditiples, con
polisomnografia nocturna previa. En ambos casos se comprueba
positividad en la investigacion de HLA especifico. El tratamiento
con metilfenidato y el programa de suefio diurno han resultado
efectivos en ambos casos.

Conclusiones. El diagnéstico de narcolepsia se hace habituamente
apartir dela 22 década de lavida, siendo la hipersomniael sintoma
guiaesencial. El 80% de |os casos se acompafia de cataplejiay Uni-
camente un 10% presenta la tétrada caracteristica (alucinaciones
hipnagdgicas, pardlisis del suefio, hipersomnia y cataplejia). La
limitacion de la expresion clinica en lainfancia justifica €l retraso
diagnéstico, quedando enmascarado por los sintomas secundarios
como hiperactividad, irritabilidad y fracaso escolar, definiendo un
trastorno del comportamiento como forma frecuente de presenta-

REV NEUROL 2004; 39 (3): 263-296

XXX REUNION DE LA SENP

cién. El test de latencias mdltiples es atamente definitorio para con-
firmar la sospecha.

053.

TRASTORNOSDEL SUENO EN NINOS

. Pitarch Castellano? J. Juan Martinez2 A. Martinez Orti®,
S. Martinez Blesa®
2 Neuropediatria. ® Enfermerfa Pediatria. Hospital de la Ribera. Valencia.

Objetivo. Conocer la prevalencia de los trastornos del suefio, con el
fin de desarrollar acciones de salud.

Pacientes y métodos. Entrevista dirigida sobre trastornos del suefio
a 337 padres de nifios entre 6-13 afios, que acudieron al Servicio de
Urgencias.

Resultados. La mayoria de padres opinan que sus hijos duermen o
suficiente (78,37%), pero al 48,64% les cuesta levantarse por la
mafianay un 13,5% tienen hipersomnia diurna. Duermen menos de
8 horas (5,4%), 8 horas (37,83%), 9 horas (27,02%), 10 horas
(21,62%), 11 horas (2,7) y mas de 11 horas (5,4%). Presentan in-
somnio inicia o dificultad para conciliar € suefio un 32,43%, aun-
que solo han tomado alguna vez farmacos para dormir el 13,5%.
Refieren pesadillas el 59,45% y terrores nocturnos el 29,72%. La
mayoria duerme ‘de un tirén’ (59,45%), aunque un 10,81% se des-
pierta mas de tres veces por noche. Un 16,21% presenta enuresis,
un 29,72% bruxismo, un 16,21% ronca, un 13,5% sonambulismo,
un 16,21% refieren calambres nocturnos y un 27% estereotipias.
Un 48,64% de | os padres cree que sus hijos son hipercinéticosy un
35,13% que tienen un déficit de atencion.

Conclusiones. 1. Es alarmante €l porcentaje de nifios con insomnio
inicial o dificultades para conciliar € suefio (32,43%). También se
han detectado altos porcentajes de parasomnias en relacion a otros
estudios de prevalencia. 2. A casi alamitad de los nifios les cuesta
levantarse por la mafiana, aunque solo un 21,6% de | os padres reco-
noce que sus hijos no duermen lo suficiente.

Comunicaciones libres (orales)
(Moderadores: Dra. E. Cardo Jalon y Dr. J. Santos Borbujo)

054.

MANIFESTACIONES NEUROLOGICAS
EN NINOS SOMETIDOSA TRASPLANTE RENAL

M. Madruga Garrido® M.J. Martinez Roda®,
A.M. Vézquez Florido?, J. BreaPaez?, J. Fijo®,
A. Sanchez®, M. Rufo Campos?

2 Seccion Neuropediatria. ® Seccién Nefrologia Pediatrica.
Hospitales Universitarios Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivos. Las complicaciones neurol dgicas en pacientes con insu-
ficienciarenal son variadas. Nos planteamos analizar las manifesta-
ciones neurol dgicas en nifios trasplantados de rifién desde €l inicio
de su insuficiencia renal, describiendo caracteristicas clinicas, fac-
tores desencadenantes'y evolucion.

Pacientes y métodos. Estudio descriptivo transversal de 65 nifios
trasplantados de rifion en el Hospital Infantil Virgen del Rocio entre
los afios 1993-2003.

Resultados. El 44,6% (29) presentaron manifestaciones neurol 6gi-
cas; entre ellas, 22 (75 %) crisis convulsivasy 9 (31,03%) cefal eas.
Las crisis generalizadas fueron las mas frecuentes (48.2%). No
encontramos relacion entre presencia de antecedentes familiares o
personalesy aparicion de sintomas. Las principal es causas de insu-
ficiencia rena en los pacientes con manifestaciones neurol égicas
fueron el grupo de enfermedades familiares, hereditariasy congéni-
tas (27,6%) y las enfermedades vasculares (24%). En € momento
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de los sintomas el 34,5% estaban en predidisis, 27,6% trasplanta-
dos, 17,2% didisis peritoneal, 10,3% hemodidlisis y 10,3% insufi-
ciencia renal aguda. Los desencadenantes mas frecuentes fueron:
desequilibrio hidroelectrolitico (31%), principalmente hiponatre-
mia, e hipertension arterial (27,6%). De todos los trasplantados,
evolucionaron a la normalidad 80%, quedando con trastornos psi-
quiétricos leves 7,6%, epilepsia6,1%, y cefal eas importantes 4,6%.
Conclusiones. 1. Las manifestaciones neurol dgicas son frecuentes
en pacientes con insuficiencia renal crénica, destacando las crisis
convulsivas 2. No existe relacion entre causa de insuficiencia renal
y presencia de sintomas neurolégicos. 3. El trasplante renal no dis-
minuye €l riesgo de presentar sintomas. 4. Alteraciones hidroelec-
troliticas (hiponatremia) e hipertension arterial son los principales
desencadenantes. 5. Las manifestaciones neurolégicas no suelen
dejar secuelas posteriores en estos pacientes.

055.

APRAXIA DE LA MARCHA: UNA SECUELA
ADQUIRIDA DE EVOLUCION DESFAVORABLE

JM. PratsVifias? M.J. Martinez Gonzélez? A. Garcia Ribes?,
M. Pacheco Boixo®

2Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de Rehabilitacion.

Hospital de Cruces. Baracaldo.

Introduccién. Presentamos en formato video dos pacientes ya deam-
bulantes que, a partir de un proceso agudo, desarrollan una persis-
tente apraxia de lamarcha.

Casosclinicos. Caso 1: var6n que con 22 mesesinicia convulsiones
motoras focales de piernay mano derechas, en forma de estatus de
mal focal. En el EEG hay PLED izquierdos y puntas multifocales.
Tratado con aciclovir y farmacos antiepilépticos, sin convulsiones
al cabo de 48 horas. RM fase residual: lesiones liticas parasagitales
asimétricas. Gatea con solturay rapidez. Con 4 afiosy medio, no ha
logrado establecer un patrén de marcha Gtil. Caso 2: var6n con
muerte aparente por casi ahogamiento alos 15 meses. Tradadado a
nuestro hospital a los 15 dias de evolucion. Se apreciaba ceguera
cortical y movimientos anormales asimétricos. EnlaRM hay lesio-
nes en los putdmenes, caudados y 16bul os occipital es con anomali-
as difusas de la sustancia blanca cerebral. A los 7 anos, tiene seve-
ros trastornos de memoriay rasgos hipomaniacos. Los reflgjos son
normales y los plantares flexores; la deambulacion es imposible.
Pese alalibre motilidad voluntariadelas piernasy el gateo con sol-
tura, presenta apraxia completa de la marcha.

Conclusiones. La imposibilidad para la marcha, en ausencia de
pardisis o ataxia, se denomina apraxia de la marcha, y por exten-
sién a la alteracién de la locomocion no imputable a otra causa
aternativa. Aparece con lesiones frontales bilaterales de las &reas
promotoras, y es también posible con los nicleos de la base cere-
bral, aunque su fisiopatogenia no esta bien comprendida.

056.

VARIACION DE LASSINCINESIAS
DE MIEMBROS SUPERIORES SEGUN
GRUPOS DE PATOLOGIA NEUROPEDIATRICA

F. Carratalg, B. GarciaAvilés, A. de laMorena Campillo
Unidad de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario
de San Juan. Alicante.

Introduccion. Las sincinesias son movimientos sin propdsito que
acompafian alos voluntarios en otras partes del cuerpo. Son un sig-
no normal del neurodesarrollo que desaparece con la edad, con
variabilidad desconocida en patologia neuropediatrica. Objetivos.
Descripcion de las sincinesias de MM SS en distintos grupos pato-
| 6gicos neuropediatricos.
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Pacientes y métodos. Se estudian 61 pacientes de consultas de neu-
ropediatria (44 nifios y 17 nifias) sin enfermedades motoras. Se
solicitd que realizasen, estando firmes, una apertura de pies hasta
un angulo de 45° con vértice en los talones. Se grabaron en video y
tres revisores|os puntuaron como: sin movimientos = 0; movimien-
tos de los dedos = 1; flexion dorsal de lamano = 2; lo anterior més
rotacion externade lamano y antebrazo = 3; + abduccién del ante-
brazo = 4; + abduccién del brazo = 5; + movimientos de tronco = 5.
Lamediade lapuntuacion de los revisores se relaciono con la edad
decimal (coeficiente de correlacion de Pearson; p < 0,05) paralas
siguientes categorias patoldgicas: retraso mental (RM), trastorno
del comportamiento (TC), epilepsiay cefalea, y un grupo con co-
diagndstico de TDAH.

Resultados. Lar parala media de los valores de los dos MMSS:
RM, r =-0,757, p=0,001; TC, r =-0,820, p = 0,000; epilepsia, r =
—0,685, p = 0,02; cefalea, r =-0,415, p=0,2; TDAH (n=11),r =
=724, p=0,012.

Conclusiones. 1. El descenso de las sincinesias fue més marcado en
los TC y RM, menor en epilepsiay aleatorio en cefaeas. 2. En €
TDAH, las sincinesias, independientemente de la categoria, des-
cendieron significativamente con la edad.

057.

TOMA DE DECISIONES EN NEUROL OGIA NEONATAL
A TRAVESDE LASREVISIONES SISTEMATICAS
DE LA COLABORACION COHRANE

J. Gonzédlez de Dios, F. Carratala Marco, M. Moya Benavent
Departamento de Pediatria. Hospital Universitario San Juan. Alicante.

Objetivo. Andlizar las caracteristicas de la revisiones sisteméticas
(RS) de la Colaboracién Cochrane (CC) Neonatal que versan sobre
neurologia neonatal .

Pacientes y métodos. Andlisis bibliométrico de RS publicadas en la
CC Neonatal (Issue 1, 2004; n = 169 RS). Se consider6 como varia-
ble dependiente €l érea temética de neurologia neonatal, y como
variablesindependientes: autoriade laRS (nimero, pais), fechasde
publicacion y update, caracteristicas de los ensayos clinicos y po-
blacion de estudio, conclusion (suficiente o insuficiente evidencia
cientifica) y conflictos deinterés.

Resultados. En €l area de neurologia neonatal encontramos 13 RS,
ocupando € tercer lugar en frecuencia de la CC Neonatal —por
detras de respiratorio (73 RS) y gastroenterologia-nutricion (26
RS)—. Se reconocen tres apartados de estudio de interés. hemorra-
giaintraventricular (4 RS), asfixiaperinatal (4 RS) y sindrome abs-
tinencia a opiéceos (3 RS). Mediana de ensayos clinicodRS = 4y
de pacientes/RS = 200. Autoria: Reino Unido (7 RS), Austraia (5
RS) y Nigeria (1 RS). Todas las RS han sido publicadas en los Ulti-
mos 4 afios, habiendo sido sometidas a update ya €l 46%. Solo €l
54% presentaron conclusién suficiente y en 8% es posible identifi-
car conflicto de interés.

Conclusiones. La hemorragia intraventricular es €l Gnico apartado
de estudio sobre neurologia en la CC Neonatal en e que podemos
fundamentar una toma de decisiones basadas en pruebas, pues la
calidad y las conclusiones de las restantes RS son insuficientes.
Apreciamos un escaso nimero de RS en este prevalente area de
intervencién clinica en Neonatologia, con llamativas ausencias
(encefalopatia hipoxicoisquémica, leucomalacia periventricular,
convulsiones neonatal es, hipotonia, etc.).
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P25.

INFECCION CONGENITA POR CITOMEGALOVIRUS
DE DEBUT TARDIO: HALLAZGOSCLINICOSY
DE NEUROIMAGEN

A .E. Nasciment o Osorio? A. Garcia® P. Poo? A. Sans?,
M.C. Mufioz®, J. Campistol @

2 Neuropediatria. ® Microbiologia. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de LIobregat.

Introduccidn. La infeccion congénita por citomegalovirus (CMV)
es asintomatica en el 90% de los pacientes en el periodo neonatal;
ésta puede presentar tardiamente sordera neurosensorial, microce-
faliay déficit cognitivo-motor.

Objetivo. Describir las caracteristicas clinicas y de neuroimagen de
nifios con sintomatologia tardia, con la finalidad de obtener unos
criterios de orientacion diagndstica en los casos en que el diagnés-
tico microbiolégico yano es posible.

Pacientes y métodos. Se redizd un estudio retrospectivo de 8 pa
cientes entre 4 y 13 afios de edad, asintométicos en e momento del
nacimiento, que presentaron en € transcurso de los 2 primeros afios
devidaretraso psicomotor, hipoacusia neurosensorial, y microcefaia
Resultados. En todos los pacientes se hallaron ateraciones de la
sustancia blanca, y en 7/8 trastornos de la migracion neuronal.
Todos |os casos evol ucionaron hacia una encefal opatia estéticay en
ninguno se logré determinar por estudios de laboratorio la infec-
cién durante el embarazo.

Conclusiones. El diagndstico de estos pacientes cuando no se hace
durante el periodo neonatal o a través de la determinacion del
DNA-CMV en las tarjetas de Guthrie, es posible mediante la aso-
ciacion delos signos clinicos y de las alteraciones especificas de la
neuroimagen. El reconocimiento de esta entidad evitalarealizacion
de mdltiples exdmenes complementarios en busca de leucodistro-
fias u otras enfermedades neurodegenerativas.

P26.

NEUROCISTICERCOSIS: FORMA DE PRESENTACION
CON HIPERTENSION INTRACRANEAL

D. Mora Navarro 2, J. Sierra Rodriguez  S. Berna Cerrato ®,
S. Aparicio PAlomino®, M. Delgado Rioja? M. Herreradel Rey ©

2 Neuropediatria. ® Endocrinologia Pediatrica. ¢ Pediatria.

Hospital Juan Ramon Jiménez. Huelva.

Introduccién. La neurocisticercosis constituye la parasitosis méas
frecuente del SNC. Producida por la forma larvaria de Taenia
solium, es una zoonosis de distribucién universal, endémica de pai-
ses de bajo nivel socioecondmico. Su presentacion clinica depende
de la respuesta inflamatoria ante €l parésito y de lalocalizacion de
éste. En orden de frecuencia, las manifestaciones clinicas son: cri-
sis convulsivas, hipertensién intracraneal, cefalea, hemiparesia,
amaurosis, trastornos de conciencia, signos cerebel 0sos, etc. El tra-
tamiento aceptado es el sintomético, aconsejandose el uso de cesto-
cidas en caso de meningitis e hipertension intracraneal. El pronésti-
co suele ser excelente, siendo la secuela més habitual la epilepsia.

Caso clinico. Nifio de 3 afios, ecuatoriano, que presenta cefalea de
20 dias de evolucion, con vomitosy somnolencia. A laexploracion,
se encuentra decaido, quejumbroso, con tendencia a suefio y sig-
nos meningeos positivos. L os examenes complementarios practica
dos: hemograma con anemia normocitica y hormocroma; bioqui-
mica, enzimas musculares, Rx de craneo, térax y abdomen: norma-
les; en el fondo de ojo: papilas mal delimitadasy hemorragiaen lla
ma de ojo derecho. En TAC y RM craneal: multiples lesiones quis-
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ticas (1-2 mm), en unidn corticomedular con visualizacion de pun-
to de mayor densidad a nivel excéntrico. El EEG muestra actividad
de vigilia enlentecida y ondas delta de predominio posterior. Sero-
logia de T. solium positiva. Se inicia tratamiento con albendazol y
dexametasona presentando una evolucion favorable. En controles
posteriores permanece asintomético.

Conclusiones. Debemos pensar en esta entidad ante nifios proce-
dentes de zonas endémi cas que presenten las manifestaciones clini-
cas indicadas, y redizar tratamiento sintomético, reservando los
cestocidas solo paralos casos indicados.

P27.

ACCESIBILIDAD Y COSTE DE LA CONSULTA DE
NEUROPEDIATRIA EN UN HOSPITAL COMARCAL

B. Besdler Soto, M. Sanchez Palomares, M.J. Benlloch Muncharaz,
L. Santos Serrano, A. Martin Sobrino, J.M. Paricio Taayero
Pediatria. Hospital Marina Alta. Denia.

Objetivo. Conocer € volumen de pacientes y sus patologias visitados
en consulta de Neuropediatria de un hospital comarcd, evaduar la
accesibilidad a dicha consultaasi como €l coste econémico generado.
Pacientes y métodos. Revisamos las consultas de pacientes de 0-15
afos del servicio de pediatria desde €l 01/01/94 hasta el 31/12/03.
Resultados. Analizamos 19.434 visitas de las cuaes €& 17,27%
correspondié ala consulta de Neuropediatria. De las 948 primeras
visitas, € 60,45% de los nifios proceden de servicios extrahospita-
larios (pediatras, médicos de familia y psicologos), de €ellos €
13,60% fueron dados de ata en la primera visita sin necesitar
exploraciones complementarias. EIl EEG fue la exploracién més
solicitada (17,65% de visitas) Se solicito neuroimagen (TAC o RM)
en el 13,06% de las visitas. Fueron remitidos a centros de referen-
ciael 0,64% de los nifios. La media de visitas por paciente fue de
3,28. Los grupos diagndsticos mas frecuentes fueron las cefal eas,
los trastornos de aprendizaje y las epilepsias.

Conclusiones. Nuestro hospital se sitia a 100 km de centros hospi-
talarios mas dotados y se trata de una consulta rel ativamente joven.
Nuestra casuistica reproduce la de otras consultas de Neuropedia-
tria. con més afios de experiencia. La coordinacion con laboratorios
externos, servicios de neurofisiologiay radiodiagnéstico entre otras
especialidades, hapermitido proporcionar unaasistenciaalapobla-
cién de nuestra érea de forma mas rpida y directa, con menores
costes econdmicos directos (la asistencia en hospitales comarcales
es mas barata que en centros terciarios) e indirectos (horas labora-
les perdidas por 10s acompafiantes).

P28.

LA ORIENTACION ETIOLOGICAY EL SEXO DE LOSNINOS
ATENDIDOSEN CENTROSDE DESARROLLO INFANTIL

Y ATENCION PRECOZ (CDIAP)

P. Pérez-Olarte

CDIAP K. Feliu, Igualada y Mataré.

CDIAP K. Feliu, Apinasy Fund. Maresme. Barcelona.

Objetivo. Conocer si existen diferencias en e sexo de los nifios
atendidos por neuropediatra en estos centros y si las hay saber s
también existen seglin los grupos de orientacion etiol dgica.
Pacientes y métodos. Hemos efectuado un estudio retrospectivo de
los 355 nifios atendidos por neuropediatraen tres CDIAP durante el
afio 2003 clasificandoles segln orientacion etiolégica y sexo.
Hemos aplicado el test de chi a cuadrado para valorar les diferen-
cias en cuanto €l sexo y seguin el grupo de orientacion etiol égica.
Resultados. Hay 216 nifios varones y 139 nifias, o que supone una
diferencia estadisticamente significativa (p < 0,01). Etiologia pre-
natal: total, 84; nifios, 39; nifias 45; NS. Etiologia perinatal: total,
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61; nifios, 31; nifias, 30; NS. Etiologia postnatal bioldgica: total,
18; nifios, 12; nifias, 6; NS. Etiologia biol6gicay momento de agre-
sién indeterminado: total, 57; nifios, 38; nifias, 19; p < 0,05. Etiolo-
giaposnatal ambiental: total, 76; nifios, 46; nifias, 30; NS. Etiologia
desconocida: total, 116; nifios, 84; nifias, 32; p < 0,01.
Conclusiones. Es conocido que los nifios varones con dificultades
en su desarrollo exceden alas nifias. No hay explicaciones conclu-
yentes para esta incidencia mayor. En nuestra serie no hay diferen-
ciaen los grupos de etiologia més conocida o clara (pre/perinatal).
Si la hay cuando desconocemos la etiologia con precision (grupos
4, 6 y posiblemente 5). Pensamos que deben existir miltiples cau-
sas hiolégicas 0 ambientales alin no bien conocidas y no podemos
descartar una mayor vulnerabilidad o exposicion de los nifios varo-
nes a circunstancias desfavorables.

P29.

BASESMATEMATICO-FISICAS

DEL EEG Y TECNOLOGIASAFINES

R.Vidal Sanahuja® A. Rey Pérez"

2Unidad Neurologia Infantil.  Unidad Neurologia Adultos.
Hospital de Terrassa. Terrassa.

Introduccion. Probablemente desde que la materia existe, los elec-
trones pueden desplazarse libremente entre los atomos. En 1777
Coulomb, con su balanza de torsién, midié por primera vez la
corriente el éctrica. En 1855 Maxwell descubrié que laelectricidad,
€l magnetismo y laluz siguen unas mismas leyes fisicas. De los 70
mV generados entre la membrana neuronal, solo se detectan en €l
cuero cabelludo voltajes mil veces més peguefios (100 uV). Hans
Berguer consiguié amplificarlos en 1924 obteniendo € primer
EEG. En los afios sesenta se realizaron andlisis computarizados de
los trazados sinusoidales EEG, obteniendo la primera cartografia
cerebral. En los afios ochenta, induciendo campos magnéticos en el
encéfalo (RM), se consiguid mejorar las imagenes de TC de los
afos setenta. En los Ultimos 5 afios, mediante |a magnetoencefal o-
grafia (MEG), se pueden estudiar directamente los discretos cam-
pos magnéticos generados por las neuronas.

Desarrollo. Se realiza una valoracion técnica e historica de las
bases mateméticas y electromagnéticas del EEG, RM y MEG que
permiten el estudio del SNC, mediante bibliografia disponible para
su estudio.

Conclusiones. 1. El EEG actual, mediante video-EEG simultaneo y
digitalizacion del trazado, constituye un importante avance respec-
to laimpresién en papel. 2. El andlisis computarizado EEG se utili-
za prioritariamente en investigacion. 3. La RM tiene una amplia
utilizacién en neurologia'y continGia mejorandose su tecnologia. 4.
La MEG, en pleno desarrollo, creemos que también puede aportar
un enorme conocimiento del SNC.

P30.

SINDROME DEL LACTANTE ZARANDEADO
Y OSTEOGENESISIMPERFECTA

R. Cabrerizo de Diago?, T. Urefia Hornos?, J. J. Calvo Vera?,
J. 1. LabartaArizcun®, J. L. Pefia Segura?® J. Lépez Pison?

2 Seccidn de Neuropediatria. ® Seccién de Endocrinol ogia Pediatrica.
Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. El sindrome del lactante zarandeado es una forma de
maltrato fisico que incluye la presencia de traumatismo intracraneal
(hematoma subdural o subaracnoideo, o edema cerebra difuso) y
hemorragias retinianas. La osteogénesisimperfecta es un grupo hete-
rogéneo de enfermedades hereditarias, en las que existe un trastorno
en laformacion del coldgeno, con fragilidad dses, fracturas frecuen-
tes, deformidades Gseasy tallabaja, puede asociar crisis dellanto.
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Caso clinico. Lactante de 3 meses que presentd grave encefal opatia
aguda con convulsiones, hemorragias retinianas y hematoma cere-
bral subdural, anemia, LCR hemorragico y 3 callos de fracturas
costales. Precisd tratamiento agresivo en UCIP con ventilacion
mecanica. El padre reconocio haberle zarandeado ante episodios de
Ilanto, pero manifestd no tener intencion de dafiarle. El estudio del
colégeno en biopsiade piel establecié e diagndstico de osteogéne-
sisimperfectatipol.

Discusion. Dada las repercusiones sociales, familiaresy legales del
diagnéstico del sindrome del lactante zarandeado es importante
excluir otras causas de encefalopatia aguda e identificar factores
favorecedores de su presentacion. El diagndstico no debe demorar-
se dada la gravedad de las secuelas y el riesgo vital de zarandeos
repetidos, pero se plantea la posibilidad de la falta de intencion de
dafiar, incluso ante la presencia de otros signos de maltrato como
las fracturas costales.

P31.

SINDROME DE TOURETTE: PRESENTACION
DE 17 CASOSY REVISION DEL TRATAMIENTO

M.A. Martinez Granero? F. Montafiés Rada®, A. Garcia Pérez?,
M.T. de Lucas Taracena®, S. Refia? E. Parra Cuadrado?
2 Pediatria. ® Psiquiatria. © Fundacién Hospital Alcorcon. Alcorcon.

Introduccion. El sindrome de Tourette (ST) es un trastorno caracte-
rizado por tics motores 'y fonatorios crénicos que con frecuencia se
asocian a diversos problemas comoérbidos, sobre todo €l trastorno
por déficit de atencion e hiperactividad (TDAH) y € trastorno
obsesivo-compulsivo (TOC). Clésicamente el tratamiento se ha li-
mitado a controlar los tics con neurol épticos tipicos, que presentan
frecuentes efectos secundarios.

Pacientes y métodos. Presentamos las caracteristicas clinicasy tras-
tornos asociados y revisamos |os tratamientos farmacol 6gicos em-
pleados en 17 pacientes con ST.

Resultados. Entre el 40-70% de los ST presentan TDAH y aproxi-
madamente el 30% asocian un TOC. También son frecuentes la
ansiedad, depresion, fobias y conducta oposicionista-desafiante.
Entre nuestros pacientes, los mas frecuentes fueron el TDAH (9
casos), ansiedad (5), trastorno oposicionista-desafiante (3) y con-
ductas obsesivas (3). Estos trastornos son causantes de las limita
ciones sociales con mayor frecuenciaincluso que lostics. El trata-
miento farmacol 6gico debe considerarse cuando lostics o los tras-
tornos comorbidos causan una limitacion social o en la calidad de
vida del nifio, y debe dirigirse alos sintomas que causan mayores
problemas, que no siempre son los tics. Los neurolépticos son los
farmacos de eleccion para los tics. Los neurol épticos atipicos, con
menos efectos secundarios extrapiramidales, son mejor tolerados
quelos clasicos; en nuestros casos, €l aumento de peso y la somno-
lenciatransitoria fueron los efectos secundarios mas frecuentes. En
los casos tratados con metilfenidato no hemos observado un empeo-
ramiento de lostics.

Conclusiones. El TDAH, laansiedad y |os sintomas obsesivo-com-
pulsivos son frecuentes en el ST. Los neurolépticos atipicos son
mejor tolerados que los clasicos, aunque son frecuentes el aumento
de peso y la somnolencia. El metilfenidato no se ha asociado a
empeoramiento de lostics.
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P32.

RESPUESTA SATISFACTORIA A LA PENICILINA
EN PACIENTE CON TICSASOCIADOSA INFECCION
ESTREPTOCOCICA (PANDAS)

T. DuraTravé, M.E. Yoldi Petri, M. Gonzdlez Villar,
I. Alvarez Guerrico
Pediatria. Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Introduccion. La etiopatogenia de los tics es desconocida. Existen
evidencias inmunoldgicas y clinicas que relacionan algunos de los
tics considerados como primarios con la infeccidn estreptocdcica,
formando parte del espectro semioldgico de los trastornos neurop-
siquidtricos autoinmunes secundarios a una infeccion por Strepto-
coccus pyogenes (PANDAYS).

Caso clinico. Varén que consult6 a los 13,1 afios de edad por pre-
sentar tics motores que implicaban varios grupos musculares (par-
pados, boca, cuello y hombros) de 2,5 afios de evolucion. El curso
evolutivo era irregular, con periodos secuenciales de mejoria y
empeoramiento clinico acompariados de |abilidad emocional y bajo
rendimiento escolar. No habia tomado ningln farmaco. Anteceden-
tes familiares y personales sin interés. Exploracion neurologica
normal, salvo tics. Examenes complementarios: EEG normal. He-
mogramay bioquimica, T4 y TSH normales. ASTO: 1.240 Ul/mL
(VN < 200). Frotisfaringeo negativo. ECG, térax y ecocardiografia
normales. Seiniciatratamiento con penicilina benzatinaremitiendo
lostics y mejorando su adaptacion psicosocial.

Conclusiones. El paciente presentaba unos tics motores complejos,
deinicio prepuberal y curso evolutivo crénico y episodico, con exa
cerbaciones clinicas asociadas a sintomas psiquiétricos, junto a
infeccion reciente por S. pyogenes, es decir, cumplia los criterios
diagnésticos de PANDAS. Aunque existen controversias respecto
al manejo de estos trastornos; la respuesta clinica positiva en este
caso a la penicilina podria hacer considerar la conveniencia de
documentar una infeccién estreptococica reciente en estos pacien-
tes 'y, en consecuencia, contemplar la posibilidad del ensayo con
profilaxis antibidtica.

P33.

SINDROME CUELLO-LENGUA.
PRESENTACION DE TRES CASOSPEDIATRICOS

A. GarciaRibes, S. Martinez Gonzélez, J. Alvarez Pitti,
M.J. Martinez Gonzélez, J.M. PratsVifias
Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccion. El sindrome cuello-lengua es un cuadro poco fre-
cuente caracterizado por episodios breves de dolor intenso cervico-
occipital asociados a parestesias de la hemilengua del mismo lado.
Se provoca por movimientos de rotacion de lacabezay es atribuido
alacompresion de C, al subluxarse transitoriamente laarticulacion
atloaxoideaipsilateral. El tratamiento suele ser conservador.
Objetivo. Presentar 3 casos pediétricos analizando su formade pre-
sentacion, caracteristicas clinicas'y evolucion.

Casosclinicos. Caso 1: nifiade 13 afios que desde hacia un mes pre-
sentaba epi sodios breves de dolor occipital izquierdo con parestesias
de lahemilenguaipsilateral a girar la cabeza. Exploracion neurol &
gicanormal. RM cerebra: forma minima de Arnold Chiari. Evolu-
cién favorable sin tratamiento. Caso 2: nifia de 12 afios con antece-
dentes de migrafia que en €l Ultimo afio presenta episodios breves de
dolor occipital izquierdo acompafiados de parestesias en hemilen-
gua del mismo lado a girar la cabeza. Exploracién neuroldgica y
examenes complementarios normales. Evolucion favorable sin tra-
tamiento. Caso 3: nifiade 13 afios controlada por migrafiaqueinicia
episodios de dolor occipita con parestesias de lalengua a girar e
cuello. Asocio un status jaquecoso con aodinia cervical posterior
gue mejoro sustancia mente con topiramato. RM cervical normal.
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Conclusiones. El sindrome cuello-lengua es poco frecuente pero
constituye una entidad caracteristica e inconfundible. Es importan-
te reconocerla y diferenciarla de otros tipos de cefalea de breve
duracién. Aungue en la mayoria de los nifios no se identifican
defectos anatémicos, hay que descartar patologia cervical. La evo-
lucién es habitualmente favorable sin tratamiento.

P34.

CEFALEA PAROXISTICA NOCTURNA:
¢(UNA FORMA DE CEFALEA HiPNICA EN LA INFANCIA?

M.J. Martinez Gonzélez, S. Martinez Gonzalez, A. Garcia Ribes,
JM. PratsVifias
Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccidn. Lamigrafiainfantil se diferencia de la del adulto por
ser su duracién generalmente més limitada. La patocronia de las
crisis no suele mencionarse. Teniendo en cuenta este parametro,
hemos identificado en un total de 5 pacientes, la peculiaridad de
aparicion de estos eventos durante €l suefio nocturno, por tempora-
das, remedando las caracteristicas de la migrafia hipnica del adulto.
Casos clinicos. Describimos 5 pacientes, de entre 7 y 10 afios de
edad, siendo €l 80% mujeres. Presentaban eventos de cefalea, que
les despertaba bruscamente en la primera mitad de la noche, de
intensidad severa, asociando en la mayoria de |os casos vomitos, y
con duracién entre 20 y 60 minutos. Posteriormente, se reanudaba
€l suefio normal durante el resto de la noche. Estaban asintométicos
tanto el dia precedente a la clinica como el posterior. Todos los
casos presentaban antecedentes de algln tipo de cefalea, y 3 casos
tenian antecedentes familiares de migrafia. La frecuencia de los
episodios fue variable, y autolimitada en el tiempo. Fueron tratados
con analgésicos habituales durante los episodios, y profiléctica
mente con flunaricina en un caso. Los estudios de el ectroencefal o-
grafiay neuroimagen fueron normales en todos.

Conclusiones. La cefalea de aparicion hipnica no esté considerada
en laedad pediatrica, y obliga a establecer un diagndstico diferen-
cia con la epilepsia occipita benigna, la cefaea por acimulos, y
procesos organicos. La evolucion en nuestros pacientes fue autoli-
mitada, con remisién espontanea antes de |os 6 meses.

P35.

SINDROME DE ALICIA EN EL PAISDE LASMARAVILLAS
ASOCIADO A INFECCION POR VARICELA. A PROPOSITO
DE UN CASO DE EVOLUCION TORPIDA

|. Pitarch Castellano
Neuropediatria. Hospital La Ribera. Valencia.

Introduccion. El sindrome de Alicia en € Pais de las Maravillas
(SAPM) se caracteriza por la presencia de distorsiones en laima-
gen corporal y del tamafio, distancia, forma o relaciones espaciales
de los objetos (metamorfopsia). Habitualmente relacionado con la
migrafia, también se ha descrito en infecciones viricas —virus de
Epstein-Barr (VEB), Coxackie, virus varicela zoster (VVZ)—, en
pacientes con epilepsia, aneurismas cerebrales o por alucindgenos.
Es un cuadro de evolucién benigna, que remite segun laliteraturaa
partir de los 10 dias, con recuperacién completa.

Caso clinico. Presentamos un varén de 4 afios que presenta junto
con erupcion por varicela clinica de pesadillas, que vive con gran
ansiedad con intenso miedo a dormir, precisando ingreso a las 48
horas tras afadirse sintomatologia en vigilia con alucinaciones
visuales, midriasis y agitacion. Exploraciones complementarias
normales (LCR, EEG, RM cerebral, SPECT). Evolucion térpida
con mejoria progresiva a partir del segundo mes con remision com-
pletaalos cuatro meses.

Conclusiones. 1. El SAPM es una entidad poco conocida, con po-
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Ccos casos descritos en la literatura secundarios a varicela. 2. Los
estudios electroencefalogréficos y de imagen (TC, RM) son habi-
tualmente normales, solamente se describen alteraciones de la per-
fusion de Iébulos temporales (SPECT) en algunos pacientes con
infeccion por VEB, aunque no en nuestro caso. 3. Destacar en nues-
tro caso €l curso prolongado aunque autolimitado.

P36.

ATAXIA AGUDA E HIDROCEFALIA:
A PROPOSITO DE UN CASO

C. Alonso Diaz2 V.M. Arafia Toledo®, V. Gonzalez Torres®,
M. Rodriguez Pefia-Marin b V. Llorente M iguel 2,

A. Camacho Salas®

2 Pediatria. ® Neurologia Infantil. Hospital Doce de Octubre. Madrid.

Objetivo. Aportar un caso de hidrocefalia obstructiva como compli-
cacién grave de las cerebelitis parainfecciosas.

Caso clinico. Varon de 9 afios, previamente sano, que consulta por
fiebre, vomitosy cefalea frontal pulsétil que dificulta el suefio des-
de hace 4 dias. En la exploracion se objetivé tendencia al suefio,
limitacion en la supraversion de la mirada, ataxia y dismetria. La
TAC craneal mostré leve ventriculomegalia con aumento de capta-
cion de contraste a nivel cerebel 0so. Debido al empeoramiento del
nivel de conciencia asociado a un aumento de la dilatacion ventri-
cular en TAC sucesivas y una RM con tumefaccién de los hemisfe-
rios cerebel 0sos, efecto masa e hidrocefalia triventricular, se preci-
s0 la colocacion de un drenaje ventricular externo. El andlisis bio-
quimico del liquido cefalorraquideo mostré pleocitosis leve de pre-
dominio linfocitico con glucosa normal y proteinas discretamente
€elevadasy se obtuvo una serologia positiva parael virus de Epstein-
Barr (VEB) con aumento de IgM.

Conclusiones. La cerebelitis aguda parainfecciosa tipicamente pre-
senta un curso benigno y en raras ocasiones evolucionaa hidrocefa-
lia por obstruccién del cuarto ventriculo. Esta complicacion, aun-
que poco frecuente, ya ha sido descrita por varios autores pudiendo
provocar € fallecimiento en casos fatales. Por otro lado, en las
cerebelitis, el VEB es un agente poco habitual.

P37.

EVALUACION NEUROL OGICA DE LAS CARDIOPATIAS
CONGENITASINTERVENIDASEN PERIODO NEONATAL

G. ArriolaPereda? |. Marsinyach Ros? P Aparicio Garcia®,
A. Verdl Pérez@ P. Castro de Castro?

2Neuropediatria. ® Cardiologia Pediétrica.

Hospital Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. Los avances en las técnicas de cirugia cardiaca pedia
trica han permitido disminuir de forma sustancial la mortalidad,
pero acambio se ha producido un incremento de lamorbilidad neu-
rolégica. Nuestro objetivo es determinar la morbilidad neurol 6gica
y losfactores de riesgo en nifios intervenidos en el periodo neonatal
mediante circulacion extracorporea (CEC).

Pacientes y métodos. Nifios diagnosticados de sindrome de ventri-
culo izquierdo hipoplésico (SVIH, n = 21), transposicion de gran-
des arterias (TGA, n = 25), o cardiopatias complgjas. (n = 25). Se
excluyen cromosomopatias. Realizamos un estudio retrospectivo
con las siguientes variables: 1. Preoperatorias. exploracion neuro-
l6gica, ecografia, SatO,, signos de bajo gasto y presencia de con-
vulsiones. 2. Intraoperatorias. signos de bajo gasto, tiempo de CEC
e hipotermia, y necesidad de ECMO. 3. Postoperatorias. explora-
cién neuroldgica, presencia de crisis, eco y EEG. Se rediza un
seguimiento neurolégico y del desarrollo psicomotor (escala de
Hazel-Llevant) durante a menos 24 meses. Andlisis estadistico me-
diante chi a cuadrado y pruebas no paramétricas.
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Resultados. TGA: 81,3% exploracion normal, fallecieron el 12,5%.
SVIH: 12,5% exploracion normal, 6,3% retraso leve, 6,3% retraso
moderado-grave, € 75% fallecieron. Cardiopatias complejas: 26%
desarrollo normal, 5,3% retraso leve, 10,5% retraso moderado-gra-
ve y fallecieron e 57,9%. Hallamos diferencias estadisticamente
significativas en tipo de cardiopatia, bajo gasto intraoperatorio,
necesidad de ECMO, exploracion neurolégicay ecografia alterada
en postoperatorio (p < 0,05).

Conclusiones. Los factores que méas se relacionan con una mala
evolucion neurol dgica son: SVIH, bajo gasto intraoperatorio, nece-
sidad de soporte con ECMO, exploracidn neuroldgicay ecografia
alterada en el postoperatorio.

P38.

ANAL|SISDE SEISCASOSDE ESCLEROSIS
TUBEROSA CON ASTROCITOMA SUBEPENDIMARIO
DE CELULASGIGANTES

M.E. Garcia Rodriguez ?, E. Garcia Garcia®, L. Ruiz del Portal 8,
A. Gofii Gonzélez? E. Quiroga Cantero®, M. Rufo Campos?
2Neurologfa Infantil. ® Oncologia Infantil.

Hospital Infantil Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Los astrocitomas subependimarios de células gigan-
tes (SEGAS) son tumores histol égicamente benignos que se pre-
sentan en el 5-15% de |os pacientes afectos de TSC, especialmente
del tipo TSC2 cuya mutacion se produce en el cromosoma 16P13.
Se desarrollan a partir de nédulos subependimarios cercanos a los
ventriculos laterales, pudiendo crecer durante afios para regresar
con posterioridad.

Pacientes y métodos. Se presentan 6 casos de SEGAS diagnostica-
dos en los Ultimos 15 afios, en los que se ha considerado |a forma
de aparicidn, el signo diagndstico guia, la evolucion, las alteracio-
nes EEG y de neuroimagen, haciéndose especial referenciaalapre-
senciade las crisis epilépticas, su tratamiento, y la respuesta de las
mismas a los diversos antiepilépticos.

Resultados. Diagnostico de ET entre 1-21 mesesy de SEGAS entre
1-217 meses. Presentan entre 5-8 criterios diagnosticos mayores.
LaTAC no detect6 SEGAS en dos ocasiones. En 3 casos sindrome
de West. Otras crisis: parciales, generalizadas y secundariamente
generalizadas. 2 pacientes controlados con monoterapia, uno con
triterapia’y dos sin control. Un nifio intervenido por hipertension e
hidrocefaliatriventricular. Tamafio del SEGAS al diagndstico entre
1-2 cm. El tumor persiste en todos los no intervenidos, con regre-
sién parcia en dos de €ellos. Actuamente: retraso menta (33%),
trastorno atencional (66,6), trastorno del lenguaje (33,3%), de la
conductay déficit motor en 33,3%.

Conclusiones. La precocidad de aparicion de los SEGAS condicio-
na la aparicion de cuadros epilépticos. Las crisis epilépticas del
TSC, cuando se originan apartir del SEGAS, selocalizan en el cor-
tex cerebral adyacente ala extension del mismo.

P39.

ETIOLOGIA, MANEJOY SEGUIMIENTO DE
LOSNINOS CON ATAXIA DE APARICION AGUDA
S. Martinez Gonzélez 2, E. Astobiza Beobide®,

M.J. Martinez Gonzélez? A. Garcia Ribes?,

J. Benito Fernandez®, JM. Prats Vifias?

2Unidad de Neuropediatria. ® Urgencias de Pediatria.

Hospital de Cruces. Barakaldo.

Objetivo. Describir la etiologia, actitud diagnostico-terapéutica, y
seguimiento de los nifios que consultaron por ataxia de aparicion
aguda en Urgencias.

Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de 38 nifios diagnostica-
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dos de ataxia aguda en nuestro hospital durante los Ultimos 3 afios
(2001-2003).

Resultados. Del total de episodios valorados, 38 nifios (0,023%)
presentaron una ataxia aguda. L as causas més frecuentes fueron: 1.
Postinfecciosa: 18 (47,3%). La edad media fue de 55,7 + 27,89
meses, siendo un 57% nifias. El tiempo de evolucién hastala apari-
cion de ataxia fue de 136 + 86,33 horas. La etiologia fue: varicela
(9), viral inespecifica (6), micoplasma, enterovirus, y virus de Eps-
tein-Barr. Se realizaron estudios complementarios al 89%. El exa-
men del LCR fue patolégico en el 66,6%. La neuroimagen fue nor-
mal. Precisaron ingreso 14 (77,7%), con una duracién media de
5,14 + 2,98 dias. Todos se recuperaron en su totalidad, salvo un
paciente, que debutd con una linfohistiocitosis hemofagocitica. 2.
Intoxicacion: 10 (26,3%). La edad mediafue de 39,55 + 40 42 me-
ses, con predominio de varones (67,6%). Los farmacos fueron ben-
zodiacepinas (4), anticatarrales (3), fenobarbital, sobredosificacion
defenitoina, y etanol. Ninguno precisd ingreso ni seguimiento neu-
rolégico. 3. TCE: 2 (5,2%). 4. Miscelanea: 8 (21%).

Conclusiones. Las ataxias agudas son un motivo de consulta infre-
cuente en Urgencias. Las ataxias agudas postinfecciosasy trasinto-
xicacion son las més usuales, siguiendo por lo general un curso
benigno y autolimitado. La historia clinicay exploracidn neurol 6-
gicanos orientaran hacia la etiologia. La neuroimagen y el ingreso
hospitalario debieran reservarse para presentaciones atipicas, sig-
nos de focalidad neurol6gicay duracion prolongada del cuadro.

Comunicaciones libres (pdsters)
(Moderadores: Dra. M.D. Mora Ramirez y Dra. M.A. Garcia Pérez)

P40.

ENCEFALOPATIA POSTERIOR REVERSIBLE

V. Gonzélez Torres? M. Rodriguez PefiaMarin b

V. Llorente Miguel ¢, C. Alonso Diaz €, V.M. Arafia Toledo®,
A. Camacho Salas®

aNeurologia. Hospital Universitario Virgen de las Nieves. Granada.

b Neurologia. ¢ Pediatria. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. la encefalopatia posterior reversible es una entidad
clinicorradiol égica que se caracteriza por la aparicion aguda o sub-
aguda de cefaea, trastornos visuales, diferentes grados de afecta
cién del nivel de conscienciay convulsiones. La causa principal en
nifios es la hipertensién arterial, a menudo secundaria al desarrollo
deinsuficienciarenal por diversas etiologias, si bien también se ha
relacionado entre otros con farmacos inmunosupresores. L a neuroi-
magen muestra alteraciones de sefid en sustancia blanca de éreas
parietooccipitales bilaterales consecuencia del edema cerebral que
suelen ser reversibles como ocurre con la sintomatologia tras €
adecuado manejo de tension arterial y supresion o reduccién de los
farmacos responsabl es.

Caso clinico. Mujer de 13 afios, diagnosticad de LES con nefropa
tia, en tratamiento con esteroides y ciclofosfamida, comienza con
cuadro de nerviosismo e irritabilidad acompafiado de cefalea holo-
craneal con nauseasy vomitos, seguido de varias crisis convulsivas
de inicio focal secundariamente generalizadas. En la exploracion
estaba afebril, tensién arterial 170/95, desorientada temporoespa-
ciamente, somnolienta, hemianopsia homénima derecha, siendo el
resto normal. Se realizaron diferentes pruebas complementarias, la
RM cerebral fue diagndstica.

Conclusiones. La encefalopatia posterior reversible es una entidad
poco frecuente que conviene tener presente, dado su buen prondsti-
co con el adecuado manejo.
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P41.

ENCEFALOMIELITISAGUDA DISEMINADA:
PRESENTACION DE 9 CASOS

S. Martinez Gonzélez, A. Garcia Ribes, M.J. Martinez Gonzélez,
JM. Prats Vifias
Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Barakaldo.

Introduccidn. La encefalomidlitis aguda diseminada (EMAD) es
una enfermedad inflamatoriay desmielinizante del sistema nervio-
so central, frecuente en la infancia, que suele estar precedida de
proceso infeccioso o inmunizacion. El curso es monofasico, aun-
que pueden aparecer recaidas. La clinica es variada, y los estudios
complementarios poco especificos, salvo la RM, que es la prueba
de eleccion.

Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de 9 casos diagnostica-
dos de EMAD en nuestro hospital durante 5 afios (1999-2003), des-
cribiendo forma de presentacion, actitud diagndstico-terapéutica, y
evolucion clinica.

Resultados. La edad media de presentacion fue de 5 afios (rango
1,8-11,8). En 8 nifios existia antecedente infeccioso previo. Los
sintomas se iniciaron con fiebre en la mayoria, y las manifestacio-
nes neurol égicas fueron somnolencia (88,9%), cefalea (66,6%) y
convulsiones (44,4%). Dos pacientes presentaron alteraciones en
fondo de ojo. El examen del liquido cefal orraguideo fue patol 6gico
en 8, con pleocitosis de 71,78 + 62,48 células, predominio linfoci-
tario. La RM mostraba predominio de afectacién de la sustancia
blanca subcortical de distribucion multifocal. El curso fue monofé-
sico en 7, y presentaron recaidas 2. Se instaurd tratamiento con cor-
ticoides en 7 casos, inmunoglobulinas en las recaidas, y tratamien-
to sintomatico en €l resto. La evolucion fue favorable en la mayo-
ria, con seguimiento de 27 + 19,8 meses.

Conclusiones. El diagnéstico delaEMAD esclinicorradiol 6gico, y
ante su sospecha se debe realizar una RM. El tratamiento con corti-
coides a dtas dosis parece ser el mas eficaz. Las recaidas pueden
aparecer en los primeros 12 meses, debiendo hacerse el diagndstico
diferencia con otras enfermedades desmielinizantes como la escle-
rosis multiple.

P42.

ESTUDIO DE LA ETIOLOGIA Y SITUACION
EMOCIONAL DEL RECIEN NACIDO DE BAJO PESO
Y DE SU VINCULO AFECTIVO CON SUSPADRES

Y CUIDADORES DURANTE SU HOSPITALIZACION

J. Romero, S. Reyes, A.M. Ledn
Neuropediatria. Hospital Costa del Sol. Marbella.

Introduccion. Estudiar mediante observacion programada la con-
ductay la situacion emocional de |os recién nacidos pretérmino y
de bajo peso hospitalizados, y lainteraccion afectiva con sus padres
y con el persona que los cuida durante su estancia en el hospital.
Pacientes y métodos. Se presentan los resultados de un estudio pre-
liminar (piloto) basado en una serie de 7 recién nacidos pretérmino
y de bajo peso. Se abtuvo previamente consentimiento informado
por parte de los padres. Los recién nacidos fueron observados dia-
riamente 45 minutos durante la mafiana por una psicoterapeuta
adiestrada. Del total, 15 minutos correspondieron a momento dela
alimentacion. La observacion abarco 5 dias a la semana desde su
ingreso y hasta el diadel altahospitalaria.

Resultados. Se registraron 25 items diferentes de modelo de com-
portamiento. Los més prevalentes fueron: incremento de ansiedad
por feed-back negativo provocado por movimientos que habian dis-
parado alarmas de monitores, movimientos rapidos y de descarga
de panico como respuesta a ruido de alarmas, gestos que eviden-
cian desagrado y malestar como signo de desproteccion, gestos de
contencion, tremulacion facial, respiracion agitada, descarga de
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panico como mioclonia de una extremidad, movimientos de panico
por sensacion de caida a vacio y movimientos labiales de busque-
day succion.

Conclusiones. Se presenta un estudio del comportamiento (etol 6gi-
co) de una serie de 7 neonatos de bajo peso hospitalizados. De los
25 items de modelo de comportamiento sdlo 2 se pueden conside-
rar fisiolégicos, los demas responden a situaciones relacionadas
con su estancia en el ambiente ecol égico no natural que supone una
unidad de Neonatologia.

P43.

HEMORRAGIA INTRAPARENQUIMATOSA SECUNDARIA
A TROMBOPENIA NEONATAL ALOINMUNE

C. Menéndez Hernando 2, P. Chimenti Camacho? R. Chacdn
Aguilar® V. Pérez Sheriff ®, A. Verd(i Pérez? P. Castro Castro?®
2Neuropediatria. ° Neonatologia.

Hospital Materno-Infantil Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccién. La trombocitopenia isoinmune secundaria al paso de
1gG através de la placenta desemboca en un 10-20% de los casos en
una hemorragia parenquimatosa, la mayoria con secuelas neurol 6gi-
cas importantes. Aportamos €l caso de dos gemelos con hemorragia
intraparenquimatosa perinatal y buena evolucion neurol 6gica.

Caso clinico. Embarazo gemelar controlado. EG: 36 semanas. For-
ceps. Ingresan a las 48 horas de vida tras presentar petequias ge-
neralizadas. Analitica (1° y 2° gemelo): plaguetas 9.000/mm?® y
10.000/mm?3. Primer gemelo: PRN: 2.370 g (P25-50). PC: 32 cm
(P50). Hematoma frontal. Hipotonia generalizada leve, resto nor-
mal. Clonismos generalizados aislados. Eco, TAC y RM: hemorra-
gia intraparenquimatosa aguda parietoccipital derecha, hematoma
subdural. Segundo gemelo: PRN: 2.650 g (P50-75). PC: 34 cm
(P50-75). Exploracion: normal. Clonismos miembro superior iz-
quierdo (24 horas de vida). Eco, TAC y RM: hemorragia subarac-
noideay subdural, contusion hemorrégicatemporoccipital derecha.
Tratamiento agudo con gammaglobuling, corticoterapia, transfu-
sion de plaguetas sin AgHPA-1 y fenobarbital. Control clinico alos
6 meses de ambos gemelos: leve hipertonia axial. No focalidad.
Cociente de desarrollo y motor normales. Siguen con la mirada.
Segundo gemelo con minima tendencia a mirar a la derecha. No
crisis. Homocisteina plasmética, factor 1l y V de Leiden: valores
normales. Tipgje de antigenos plaguetarios maternos: HPA-1a. EEG
y fondo de ojo: normales.

Conclusiones. Las hemorragias intracraneales secundarias a trom-
bopenia aoinmune pueden presentar una evolucién excelente. Es
fundamental el tratamiento precoz de las mismas. Es importante la
realizacion de una prueba de imagen aun en ausencia de clinica
neurol égica.

P44.

COMPLICACIONES NEUROLOGICASDE
LOSRECIEN NACIDOSDE MUY BAJO PESO

E. Rodriguez Ferrén, B. Romero Hidalgo, E. Martinez Salcedo
Unidad de Neuropediatria. Hospital General Universitario de Alicante. Alicante.

Introduccion. A lo largo de las Ultimas décadas hemos asistido a
una disminucion considerable de la mortalidad de |os recién naci-
dos prematuros, con lo que crece €l interés por conocer la morbili-
dad especifica de estos nifios y especialmente, las complicacionesy
secuelas neurol égicas y neuropsicol dgicas.

Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de |os recién nacidos de
muy bajo peso (RNMBP) en seguimiento en nuestra consulta entre
enero de 2000 y diciembre de 2003, con €l fin de describir las com-
plicaciones neurol égicas observadas.

Resultados. En €l periodo de estudio, 105 RNMBP fueron dados de

292

alta de la seccién de Neonatologia, y 15 de ellos (13%) han sido
remitidos a nuestra consulta por patologia neuroldgica o por alto
riesgo. En € periodo neonatal, 27% de los pacientes presentaron
hemorragia intraventricular (HIV) grado I11-1V. La leucomalacia
periventricular fue menos frecuente (20%). Globalmente, 10% de
los RNMBP presentaron algun tipo de complicacion neuroldgica.
La PCI fue la secuela con mayor prevalencia (7%), y fue mas fre-
cuente en el grupo de pacientes con HIV que en aquellos sin HIV
(75% frente a 14%, p = 0,03). El retraso psicomotor (excluyendo el
retraso exclusivamente motor) y los déficit sensoriales tuvieron
prevalencias similares (4%). El déficit visua fue 4 veces mas fre-
cuente que el auditivo. S6lo 2 pacientes presentaron convulsiones
después del periodo neonatal.

Conclusiones. Nuestros resultados son similares a los publicados
en laliteratura. S6lo € 10% de los RNMPB presenta alguna com-
plicacion neuroldgica mayor. La PCl espéstica es la secuela mas
frecuente, seguida por €l retraso psicomotor y los déficit visuales.

P45.

ENCEFALOMIOPATIA MITOCONDRIAL
DE PRESENTACION NEONATAL.
A PROPOSITO DE UN CASO

M.R. CazorlaCallgja® A. Verda®, R. Velazquez ©, E. Zambrano®,
J.C. Moreno®, P. Sanchez', J. Arenas9, M. Mollejo", F. Estévez’
2Unidad de Neuropediatria. Hospital de Toledo. Toledo. ® Neuropediatria.
Hospital Gregorio Marafién. Madrid. ¢ Neuropediatria. ¢ Cuidados Intensivos.
€ Ginecologfa. " Digestivo. " Anatomia Patol 6gica. ' Neonatol ogia. Hospital
Virgen de la Salud. Toledo. 9 Centro de Investigacion. Hospital 12 de Octubre.
Madrid.

Introduccion. Las enfermedades mitocondriales son entidades hete-
rogéneas desde el punto de vista clinico, con compromiso de dife-
rentes érganos. Los sintomas se manifiestan a cualquier edad y se
afectan con mas frecuencia tejidos con mayor demanda energética,
como cerebro, corazén y musculo. Presentamos un caso de citopa-
tia mitocondrial con acidosis lactica congénita y afectacion cere-
bral en fases precoces del desarrollo.

Caso clinico. Recién nacido varén que ingresa para estudio de mal-
formacion cerebral objetivada intradtero. Exploracion fisica:
microcefalia e hipotonia. Entre los exdmenes realizados destaca
ron: acidosis metabdlica moderada. Elevacion de lactato, piruvatoy
alanina en plasma. Cifras muy aumentadas de lactato y piruvato en
el LCR. Lactato y cuerpos cetonicos elevados en orina. RM cere-
bral: agenesiadel cuerpo calloso. Espectroscopia: pico reducido de
N-acetilaspartato y ato de lactato. Ecografia cerebral: imégenes
anecoicas bilaterales peiventriculares que correspondian a calcifi-
caciones. Biopsia de piel: actividades normales de carboxilasas
mitocondriales. Piruvato deshidrogenasa normal. Biopsia muscu-
lar: déficit de los complejos I, Il y IV de la cadena respiratoria
mitocondrial. Evolucién: retraso del desarrollo, tetraparesia espas-
tica, alteraciones del ritmo respiratorio, dificultades paralaaimen-
tacion, crisis y miocardiopatia hipertréfica. Fallecié a los 8 meses
por descompensaci én metabdlica, con hiperlactacidemiarefractaria
y fallo multiorgénico.

Conclusiones. Los déficit multiples de complgjos dependientes del
ADN mitocondrial (I, 111, 1V 0V) son dteraciones de la cadenares-
piratoria mitocondrial y se deben con mayor frecuencia a delecio-
nes, mutaciones en los ARN de transferencia o deplecion del ADN
mitocondrial. Estos trastornos son graves, con presentacion precoz
y curso fatal.
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P46.

SEGUIMIENTO EVOLUTIVO EN LA ATAXIA
DE FRIEDREICH TRATADA CON IDEBENONA

M. Delgado Rioja? J. Sierra Rodriguez®, D. Mora Navarro®,
F. GarciaAngleu®

2Neurologia Pediétrica. ® Neuropediatria. ¢ Cardiologia Pediatrica.
Hospital Juan Ramon Jiménez. Huelva.

Introduccidn. La ataxia de Friedreich constituye un 50% de las ata-
xias hereditarias. Su transmision es autosomica recesiva (Cromoso-
ma 9qg 13-21) y las manifestaciones clinicas aparecen entrelos 5y
18 afios como una ataxia mixta, disartria, arreflexia, signo de
Babinski, disminucion de fuerza muscular, pérdida de la sensibili-
dad profunda y otros signos asociados (cifoescoliosis, nistagmo,
etc.). Existe un protocolo para el empleo de idebenona como medi-
camento de uso compasivo en enfermos con ataxia de Friedreich
confirmada genéticamente. Su mecanismo de accion se basaen que
estos enfermos presentan una mutacion del gen codificador de fra-
taxina (proteina reguladora de la homeostasis del hierro). Laidebe-
nona protege del dafio inducido por e hierro en e musculo cardia-
co, y actlia como agente quelante del anion superéxido.

Caso clinico. Varon de 10 afios, que presenta trastorno de lamarcha
y temblor de accién. Laexploracion, EMG y ENG son compatibles
con laenfermedad de Friedreich, y €l estudio genético confirma el
diagnostico. El estudio cardiol6gico muestra hipertrofia concéntri-
ca del ventriculo izquierdo, y las restantes pruebas complementa-
rias. hemograma, bioquimica, enzimas musculares, proteinograma,
fondo de 0jo, EEG y RM son normales. Se inicia tratamiento con
idebenona durante 10 meses, presentando en la actualidad mejoria
clinica, y no progresién de la miocardiopatia.

Conclusiones. Con los datos revisados, apoyamos la hipétesis de
que la idebenona previene la progresiéon de la enfermedad, sobre
todo en pacientes jévenes. En nuestro caso, tras 10 meses de trata-
miento, hemos objetivado mejoria de la clinica neurolégica, pero
no de la cardiopatia, si bien éstatampoco ha empeorado.

P47.

ENFERMEDAD DE PELIZAEUS-MERZBACHER
CON FENOTIPO CLASICO

M. Madruga Garrido, F. Ferreira Pérez, C. SegoviaVergd,

L. Ruiz del Portal Bermudo, A. Correa Charro,

R. Candau Fernandez-Mensaque, M. Rufo Campos

Seccion de Neuropediatria. Hospitales Universitarios Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivos. Aportar la experiencia de un caso de leucodistrofia poco
habitual en la préctica clinica, y cuyo diagnostico definitivo es ge-
nético.

Caso clinico. Varon de 4 afios que presenta desde el mes de vida
nistagmo horizontal con ocasional temblor de cabeza. Gran retraso
en las adquisiciones motoras con hipertonia global progresivay sin
casi afectacion cognitiva. Padres sanos no consanguineos. En sus
exdmenes fisicos destaca un aceptable nivel cognitivo, estanca
miento progresivo del perimetro craneal, nistagmo pendular, movi-
mientos desorganizados de los miembros e hipertonia global pro-
gresiva y severa con reflejos exaltados. Entre las pruebas comple-
mentarias realizadas cabe sefialar: aminoacidos, acidos organicos,
l&ctico, N-acetil-aspértico, médula Gsea, enzimas lisosomales y
AGCML normales. Potenciales evocados auditivos y visuales y
EEG normales. VCN: ligero enlentecimiento para la edad del
paciente. RM: afectacin de sustanciablanca profunday superficial
sin areas preservadas. Estudio genético: mutacion puntual L223F
en el gen PLP (cromosoma X); madre portadora.

Conclusiones. 1. La enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher hay que
considerarla en todo paciente con leucodistrofia. 2. Para su sospe-
cha clinica son importantes las anomalias oculares (nistagmo) con
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temblor de cabezay la afectacién piramidal severay progresiva, de
presentacion en periodo neonatal o lactancia y con transmision
ligada a X, siendo € fenotipo clasico de evolucion més lenta y
menor afectacion cognitiva. 3. Para su diagndstico es fundamental
laRM vy descartar otras causas de leucodistrofia, ya que no existe
marcador bioguimico. 4. Es necesario € estudio genético para su
confirmacion (mutaciones puntuales 30%), permitiendo asi el con-
sgjo genético alafamilia.

P48.

TOXINA BOTULINICA COMO TRATAMIENTO

DE LA HIPERHIDROSISPALMAR

M.E. Véazquez Lépez? R. Pego Reigosa®, F.J. Gonzalez Gémez?,
R. Moraes Redondo?

2 Pediatria. ® Neurologia. Hospital Xeral Calde. Lugo.

Objetivo. Descripcion del tratamiento con toxina botulinica a un
nifio de 13 afios con hiperhidrosisfocal y la evaluacion de los resul-
tados tras ocho meses de seguimiento.

Caso clinico. Se trata de un paciente varon de 13 afios de edad con
hiperhidrosis palmar severa. Su padre habia sido tratado con toxina
botulinica por e mismo motivo con buena respuesta. La explora-
cién neurolégica fue normal. Lo Unico que destacaba eralaintensa
hiperhidrosis en las palmas de ambas manos. Fue tratado con
inyecciones intradérmicas de toxina botulinica A, previo bloqueo
anestésico de los nervios cubital y mediano en la mufieca. Lares-
puesta fue calificada por el pacientey por sus padres como excelen-
tey persiste tras ocho meses de seguimiento.

Conclusiones. La hiperhidrosisfocal se localiza fundamentalmente
en las palmas de las manos, plantas de los piesy axilas. Puede afec-
tar aun 0,5% de la poblacion general. Existe historiafamiliar hasta
en un 50% de los casos. La hiperhidrosis focal constituye un pro-
blema estético y social para muchos pacientes. Los tratamientos
tradicionalmente usados (anticolinérgicos, sales de aluminio topi-
cas, iontoforesis o0 cirugia) son poco efectivos o tienen efectos
secundarios indeseables. La toxina botulinica bloguea la transmi-
sién colinérgica y disminuye la sudoracién. Diversos trabajos han
demostrado su utilidad en €l tratamiento de la hiperhidrosis focal.
Por este motivo debe tenerse en cuenta en el tratamiento de esta
patologia en nifios, dado que ademas sus efectos secundarios son
escasos (dolor ligero, hematomaen el punto deinyeccion) y perfec-
tamente tolerados.

P49.

ENFERMEDADES NEUROMUSCULARESHEREDITARIAS.
NUESTRA EXPERIENCIA DE 14 ANOS

J. Lépez Pisdn? V. Rebage Moisés®, A. Baldellou Vazquez °,

J. L. Capablo Luesia, J. Colomer Oferil &, J. L. Pefia Segura?®

2 Seccion Neuropediatria. ® Unidad Neonatal. € Unidad Metabolismo.
“Neurologia. Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

¢Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat.

Introduccidn. Las enfermedades neuromusculares hereditarias son
trastornos heterogéneos cuyo diagndéstico se establece por historia
familiar, clinica, enzimas musculares y estudios neurofisiol gicos,
de muestras biol 6gicas (fundamental mente miscul o) y genéticos.
Pacientes y métodos. Se revisan las enfermedades neuromuscul ares
hereditarias de nuestra base de datos de Neuropediatria, analizando
los estudios diagndsticos y su evolucion en los Ultimos 13 afiosy 10
meses.

Resultados. Presentan enfermedades neuromusculares 112, 1,6%
del total de 7.258 pacientes. 38 polineuropatias sensitivomotoras.
Sélo en 1 caso, de 3 buscada, seidentificalamutacion CMT1A. 10
atrofias musculares espinales, 4 tipo | y 6 tipo Il. Confirmadas
genéticamente 8. Desde 1996 ninguna biopsia. 10 distrofias mioté-

293



XXX REUNION DE LA SENP

nicas, 9 congénitas. Confirmadas genéticamente 9. 14 distrofino-
patias. Estudio genético positivo en 8 casos, de 11 realizados. Des-
de 1994 ninguna biopsia si genética diagnéstica. 4 distrofias mus-
culares congénitas deficientes en merosina. 6 otras distrofias
musculares. 1 ganmasarcoglicanopatia con la mutacion C283Y
propia de la raza gitana. 13 otras miopatias. 1 enfermedad de Mc
Ardle con lamutacion homocigética |V S14+1 G>A. 2 miastenias.
1 congénita con mutacion en doble heterocigosis IVS15+1G>A y
Y430S. 15 otras.

Conclusiones. Las enfermedades neuromuscul ares hereditarias son
exigentes para los neuropediatras pues son raras y experimentan
continuos avances, especiamente en estudios musculares y genéti-
cos. Las dificultades diagndsticas de algunasy la ausencia de trata-
miento curativo hacen que con frecuencia consulten diferentes pro-
fesionales y dificultan su seguimiento y consiguiente aumento de
experiencia. Son necesarias permanentes actualizaciones en las
estrategias diagndsticas y colaboracion de expertos.

P50.

DEFICIT DE ACIL-COA-DESHIDROGENASA DE CADENA
MUY LARGA (VLCAD) DE PRESENTACION ATiPICA

M. Madruga Garrido ? M.E. Garcia Rodriguez @,

L. Ruiz del Portal Bermudo?@, I. Chinchén®, A. Ribes®,
M. Rufo Campos?

2Seccion Neuropediatria. ® Servicio Anatomia Patol 6gica.

Hospital Infantil. Hospitales Universitarios Virgen del Rocio. Sevilla.
¢ Institut Bioquimica. Barcelona.

Objetivos. Presentar un caso de déficit de acil-CoA-deshidrogenasa
de cadena muy larga (VLCAD) de presentacion atipica, asociado a
déficit de complgjo | de lacadenarespiratoria.

Caso clinico. Varén de 3 afios que presenta tras el nacimiento cua
dro de hipoglucemia sintomética de la que se recupera. A los 3
meses comienza con debilidad muscular progresiva'y severa con
abolicion de reflejos, asociando estridor laringeo, fasciculaciones
linguales y hepatomegalia. Con 8 meses, coincidiendo con proceso
febril, presenta fallo hepético severo. No sintomas ni pruebas de
afectacion cardiaca. Entre las pruebas realizadas destaca: aumento
discreto del amoniaco y lactico; carnitina total normal y carnitina
libre disminuida con aumento de acilcarnitinas; biopsia muscular
con signos de miopatia lipidica; déficit del complegjo | de la cadena
respiratoria y complejo 1V en limites inferiores; acidos grasos
libres plamaticos con elevacion compatible con déficit de acil-
CoA-deshidrogenasa de cadena muy larga. Se instaura tratamiento
con dieta pobre en grasas, carnitina, riboflavina, tiaminay coenzi-
ma Q, siendo la evolucién favorable, sin hipoglucemias ni falo
hepético y presentando en la actualidad discreta hipotonia global.
Conclusiones. Este caso representa un cuadro atipico de déficit de
VLCAD por su presentacion clinica, con severa afectacion muscular
(recordando ala atrofia muscular espind), y fallo hepético, sin afec-
tacion de muasculo cardiaco, tan frecuente en la forma de presenta-
cién precoz de este déficit. Asi mismo, es rara la asociacion de los
complejos de la cadena respiratoria a los déficit de acil-CoA-deshi-
drogenasa, y su papel en este caso estd aln por determinar.
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P51.

DEFICIT DE MIOADENILATO DESAMINASA
EN UN NINO CON MIALGIAS RELACIONADAS
CON LA ACTIVIDAD FiSICA

J. Pantoja Martinez? C. Navarro Fernandez-Balbuena®,

M.A. Esparza Sanchez ? M. Gormaz Moreno?, B. Quintans©,

J. Bonet Arzo?

2Servicio de Pediatria. Hospital dela Plana. Mllarreal. ® Servicio de Anatomia
Patolégica y Neuropatologia. © Hospital Meixoeiro. Vigo.

Introduccion. El déficit de mioadenilato desaminasa (MAD) cons-
tituye el defecto enzimético genéticamente determinado mas fre-
cuente del musculo esquelético (2% de la poblacion); sin embargo
produce manifestaciones clinicas en forma de calambres y dolores
musculares asociados al gjercicio en un nimero bastante menor de
personas, siendo excepcional en nifios.

Caso clinico. Varon de 7 afios que consulta por intensas mialgias
desencadenadas con la actividad fisica, se acompafian de elevacion
de CK 3273 UI/L (normal: 24-195), que desciende en periodos de
reposo para ascender con nuevas mialgias con € gercicio. No ha
emitido nunca orinas oscuras. En el test de gercicio del antebrazo
en isguemia se objetiva una curva plana del amonio con ascenso
normal del lactato respecto a control. En la biopsia muscular se
observa una ausencia de actividad enzimética de laMAD y se con-
firma mediante estudio genético la mutacién nonsense Q12X que
presenta en homocigosis.

Conclusiones. Es necesario descartar un déficit de MAD en todo
paciente que presente mialgias asociadas a gercicio fisico con ele-
vaci6n de enzimas muscul ares que desciendan al quedarse asintomé&
tico. El test de gjercicio del antebrazo en isquemia orienta sobre €l
tipo de trastorno metabdlico muscular, aunque el diagnéstico defini-
tivo lo obtendremos mediante € estudio histoenzimético de la biop-
siamuscular y e estudio genético. A pesar de diagnosticarse rara-
mente en nifios, € déficit de MAD debe incluirse en € diagnéstico
diferencia delos sindromes que cursan con intoleranciaal gercicio.

P52.

SECUELASNEUROLOGICASDEL
NEUROBLASTOMA CON COMPRESION ESPINAL

J. Alvarez Pitti 2 |. Ruiz Manzana ®, I. AstigarragaAguirre®,

A. Fernandez-Teijeiro Alvarez®, JM. Prats Vifias?®,

A. Navajas Gutiérrez

2Unidad de Neurapediatria. ® Unidad de Oncologia. Hospital de Cruces. Baracaldo.

Objetivo. Analizar la clinica, radiologia, actitud terapéuticay evo-
lucién alargo plazo de los nifios con neuroblastoma con afectacion
espinal.

Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de 42 nifios diagnostica-
dos de neuroblastoma en los Ultimos 15 afios. Revision de los 9
casos (21%) con afectacion espinal a diagnostico, 6 con clinica
neurol égica.

Resultados. 5 H/4 M, edad 9 meses (mediana). Afectacion intraes-
pina de localizacion torécica en 7 y abdominal en 2, y estadios
seglin INSS: 1-1, 3-2a, 3-3, 2-4. Los 6 sintométicos mostraban pa-
raplejia con disfuncion esfinteriana en 4 y paraparesia moderada en
2. Lademoraen el diagnostico de los tres no neonatalesfue de 1, 4
y 40 semanas. Todos sobreviven. Realizamos laminectomia de
urgencia en los 3 casos anteriores a 1996, y en los posteriores: 3
recibieron tratamiento quirdrgico y 3 quimioterapia inicial. Los 3
pacientes con seguimiento prolongado (14 y 8 afios) presentan
actualmente paraparesia con marchaauténoma, aunque dos de ellos
presentan disfuncion esfinteriana con vejiga neurégena 'y secuelas
ortopédicas con escoliosis y cifosis. En los recientes, 2 presentan
paraplejia con escasa mejoriaalos 7'y 20 meses de seguimiento y
en € otro persiste la paraparesia con discreta mejoria en 8 meses.
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Conclusiones. El 14% presenta clinica neurolégica a diagnostico.
Laincidenciaes mayor en localizadosy torécicos. La corta edad de
los pacientes dificultael diagnésticoy destacala severidad del défi-
cit motor y disfuncion esfinteriana, con secuelas graves. Se debe
valorar en cada caso €l tratamiento con quimioterapia o cirugia.

P53.

PINEALOMA CON PRESENTACION PSIQUIATRICA

R. Veldzquez Fragua? M.R. CazorlaCallegja? A.M. Méndez
Echevarria®, L. Sentchordi 9, A. Ureta®

2Neuropediatria. ® Pediatria. Hospital Virgen de la Salud. Madrid.

¢ Pediatria. Hospital Infantil La Paz. Madrid. ¢ Pediatria.

Hospital Virgen dela Salud. Toledo.

Introduccion. Los tumores de la region pineal, se caracterizan por
presentar sintomatologia de hidrocefalia, pubertad precoz y parali-
sis de la mirada vertical, siendo mas infrecuente el comienzo con
sintomas psiquidtricos. Presentamos un caso de pinealoma, con
debut psiquidtrico, en un nifio de 12 afios, € cual tenia estado
depresivo y trastorno del comportamiento.

Caso clinico. Nifio de 12 afios, que acudio6 a hospital por cefaleay
vémitos, con antecedente los meses previos de trastorno del com-
portamiento. EnlaTCy laRM cerebrales se aprecié unamasaen la
region pineal, que estaba provocando una hidrocefalia triventricu-
lar. Tras diagnosticar un pinealoma (mixto pineocitoma-pineoblas-
toma) por labiopsia, se procedi6 arealizar laexéresistumoral, afie-
diéndose como refuerzo radioterapia zonal. Tuvo una favorable
evolucién ddl trastorno psiquidtrico tras la reseccion tumoral, aun-
que no tan favorable de la motricidad, ni de la pardlisis de lamira
da vertical. Present6 como secuela poscirugia crisis parciales, que
cedieron con carbamacepina.

Conclusiones. Es importante realizar una exploracion neurolégica
completa, de los nifios con sintomas psiquiétricos. En los pinealo-
mas, el tratamiento varia entre pineocitomas y pineoblastomas, en
este caso, tras la reseccion tumoral mejoraron més rapidamente |os
sintomas psiquiétricos que los motrices.

P54.

TUMORES NEUROECTODERMICOSPRIMITIVOS
SUPRATENTORIALES: PRESENTACION DE UNA SERIE

M. Rodriguez Pefia-Marin?, V. Llorente Miguel °, J. Gonzélez
delaAlgaTeera? V. Gonzdlez Torres? C. Alonso Diaz?,

V. AraiiaToledo? A. Camacho Salas?

2Neurologia Infantil. ® Pediatria. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccién. Los tumores neuroectodérmicos primitivos (PNET)
supratentoriales son neoplasias de escasa prevalencia: 1% de las
neoplasias neuroepiteliales infantiles. Afectan méas a varones, pro-
porcion 2:1, y en un rango de edad entre 1 semanay 10 afios, con
media de 5,5 afios. Se localizan en la region supraselar del cere-
bro, manifestdndose como crisis, sintomas de hipertension intra-
craneal (HTIC), déficit motor, trastornos campimétricos o endocri-
nol égicos.

Pacientes y métodos. Se revisan edad, sexo, modo de debut y loca
lizacion de 11 PNET diagnosticados en nuestro centro entre 1.992
y 2004.

Resultados. De nuestros once pacientes, siete fueron varonesy cua
tro hembras, proporcion 1,75:1. El rango de edad oscil6 entre 0-14
afios, mediade 4,98 afios. El debut consistio en crisisfocales en dos
casosy sintomas de HTIC en ocho. En uno la deteccién fue prena-
tal, a observarse hidrocefalia intradtero. En algunos con debut por
HTIC existieron otro tipo de sintomas: déficit motor en dos, des-
conjugacion ocular y diplopia en otros dos. De los once sélo uno
fue supraselar. Los diez restantes se localizaron en cerebro: cuatro
bilaterales (tres bifrontales, uno difuso con extension atronco), cua
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tro en hemisferio derecho (dos frontales, dos temporales) y dos en
hemisferio izquierdo (uno tdlamico, uno temporal).

Conclusiones. Los resultados muestran distribucién por edad y
sexo similar a la literatura con predominio en varones y a edades
tempranas. El debut mas comdn hasido lasintomatologiade HTIC.
En nuestra serielos PNET localizados en cerebro son més frecuen-
tes que los supraselares, resultando tan comunes los bilaterales
como los hemisféricos 'y, de estos, méas | os derechos.

P55.

TUMORES DE PLEXOS COROIDEOSEN LA INFANCIA

V.M. Arafia Toledo? V. Gonzélez Torres®,

M. Rodriguez Pefia-Marin®, V. Llorente Miguel ©,

C. Alonso Diaz®, A. Camacho Salas®

2Neurologia. Hospital de Gran Canaria Dr. Negrin. Las Palmas de

Gran Canaria. ® Neurologia. ¢ Pediatria. Hospital Doce de Octubre. Madrid.

Introduccién. Los tumores de plexos coroideos son neoplasias de
origen neuroectodérmico que representan entre €l 0,3-3 % de los
tumores intracraneales del nifio. Histolgicamente sdlo un 20%
corresponden a carcinoma, siendo €l resto papilomas. Los papilo-
mas se localizan con mayor frecuenciaen losventriculos lateralesy
con mucha menor en € Il ventriculo (10-15% de los tumores de
plexos coroideos). Presentamos |os tumores de plexos diagnostica
dos en nuestro servicio entre 1993-2004.

Pacientes y métodos. Estudio descriptivo, retrospectivo, de 7 casos
de tumores de plexos coroideos en el periodo citado.

Resultados. De los 7 pacientes, 5 presentaban papiloma de plexos
coroideos, 4 localizados en ventriculos lateralesy uno en el I11 ven-
triculo. Los dos casos restantes correspondian a carcinoma. Clini-
camente 3 debutaron con macrocefalia, 4 con irritabilidad y vémi-
tos, 3 con somnolencia, 1 con trastornos de lamarchay 1 con sin-
drome de Parinaud. La neuroimagen mostré en 6 casos hidrocefa
lia, en uno estaba ausente.

Conclusiones. En nuestra serie encontramos una proporcién consi-
derable de carcinoma (2/7; 29%). En cuanto alalocalizacion nues-
tros datos son similares alos de la literatura, hallando un solo caso
en € |ll ventriculo. Un caso excepciona cursd sin hidrocefalia.
Tras revisar la literatura solo hemos encontrado otro caso descrito
gue cursara sin hidrocefalia generalizada.

P56.

DOPPLER TRANSCRANEAL EN NEUROPEDIATRIA

G.ArcaDiaz?® G.Aznar Lain? |. AnquelaSanz? R. Morales
Prieto? M. Cuadrado®, E. Carreras Gonzélez®

2 Pediatria. Hospital Santa Creu i Sant Pau. Barcelona. ® Neurologia. Hospital
Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat.

Introduccién. El Doppler transcraneal (DTC) es una técnica de
ultrasonido de monitorizacion no invasiva utilizada para evaluar la
velocidad del flujo sanguineo de las principales arterias intracra-
neales. Presentamos tres casos clinicos donde nos permite interpre-
tar la hemodinamica cerebral en tiempo real y tomar decisiones
tanto terapéuticas como diagndsticas.

Casos clinicos. Caso 1: varon de 17 afios con TCE severo. TAC:
hematoma subdural a nivel frontotemporal derecho. Se evacuay se
coloca sensor de PIC. Antela persistenciade HIC se practicaDTC:
hipoperfusién cerebral bilateral mas acusada en €l lado derecho. Se
decide TAC urgente que verifica dicho resultado. Caso 2: nifio de 9
afios con meningitis presenta deterioro neurolégico y desorienta
cién. Serealiza DTC con valores sugestivos de HIC. TAC craneal:
normal, sensor de PIC muestra valores elevados por lo que seinicia
tratamiento médico. Caso 3: lactante de 7 meses. TAC inicial:
hematoma subdural postraumético. Presenta convulsiones y dete-
rioro clinico. DTC: cambios sugestivos de HIC. Se decide puncién
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defontanela anterior, megjorando asi parametrosde DTC, por lo que
se colocadrenaje y posteriormente se coloca DVP.

Conclusiones. El DTC es una técnica no invasiva, se redlizaen la
cabecera de la cama del paciente por el propio médico intensivista
sin depender de otros servicios. Permite lamonitorizacién y control
evolutivo del paciente y es econémico. Dentro de sus limitaciones
es atamente dependiente del explorador y valora solamente la cir-
culacién anivel de las grandes arterias de la base del craneo.

P57.

SINDROME DE WAL KER-WARBURG EN DOSHERMANOS
V. Llorente Miguel, C. Alonso Diaz, V.M. Arafia Toledo,

V. Gonzédlez Torres, M. Rodriguez Pefia-Marin, A. Camacho Salas
Neurologia Infantil. Hospital Doce de Octubre. Madrid.

Objetivo. Descripcién de dos casos de sindrome de Walker-Warburg.

Caso clinico. Se trata de dos hermanos varones, nacidos con un
intervalo de 4 afios. El caso indice presentaba macrocefalia, microf-
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talmia, cataratas, microrretrognatia, orejas de implantacion baja,
contractura en flexion de las rodillas y pies en varo. Neurolégica
mente destacaba gran hipotonia, con escasa motilidad espontaneay
respiracion abdominal. Se determind CPK a segundo dia de vida,
8.200 UI/L, y alos 20 dias de vida, 3.100 UI/L. En la resonancia
magnética (RM) se pudo apreciar lisencefalia, anomalias de la
migracion, e hidrocefalia. La biopsia muscular fue compatible con
distrofia muscular congénita. El paciente fallecié alos 4 meses de
vida. El segundo hermano presentaba al nacimiento un fenotipo
muy similar a primero, con marcada hipotonia. La CPK fue de
6.000 UI/L. La RM mostro lisencefalia e hidrocefalia. Dados los
antecedentes familiares, no se realizo biopsia de misculo.
Conclusiones. El sindrome de Walker-Warburg consiste en la aso-
ciacion de lisencefdia tipo |1, malformacion cerebelosa, distrofia
muscular congénitay displasiaretiniana. Esta producido por muta-
cion en el gen que codifica la proteina O-manosiltransferasa, en el
cromosoma 9. La herencia es autosdmica recesiva. El diagndstico
diferencia se establece con la distrofia muscular de Fukuyama, €l
sindrome musculo-ojo-cerebro finlandés y la distrofia muscular
congénita con hipomielinizacion central .
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