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COMUNICACIONES

1.

ANTICUERPO ANTIAQUAPORINA 4 EN
TRES CASOSDE NEUROMIELITISOPTICA

M. Maneiro, J. Olascoaga, J. Ruiz Martinez,
T. Castillo, A. Lépez de Munain
Servicio de Neurologia. Hospital Donostia. San Sebastian.

Introduccion. La neuromielitis dptica de Devic (NMO) es un raro
sindrome descrito en 1895, caracterizado por la afectacion aguday
simultanea de lamédulaespinal y los nervios opticos, respetando el
resto de estructuras nerviosas. Desde su descripcion haexistido una
controversia sobre s representa una entidad nosol égica indepen-
diente, una variedad de esclerosis mltiple o un sindrome que pue-
de aparecer en diversas enfermedades de base autoinmune. Recien-
temente se ha descrito en estos pacientes |la presencia de | os autoan-
ticuerpos 1gG-NMO. El antigeno responsable de la respuesta pare-
ce ser el canal acuoso aquaporina-4. Casos clinicos. Presentamos
un caso de NMO en una paciente afecta de lupus eritematoso sisté-
mico (LES), un segundo caso de NMO que cursd en brotes de afec-
tacion conjunta espina y Optica, y un tercer caso de mielitis de
repeticion con afectacion subclinica del nervio dptico. Realizamos
el estudio de deteccion del 1IgG-NMO en € suero de estas trespa-
cientes. En dos de los casos € resultado fue positivo, pero en uno,
paciente afecta de LES, dicho resultado fue repetidamente negati-
vo. Conclusion. El IgG-NMO es un marcador altamente especifico
de NMO que esta presente tanto en las formas puras de NMO como
en las formas opticoespinales de esclerosis multiple, lo que indica
gue ambas patol ogias podrian compartir la misma etiopatogenia de
base humoral.

2.

ATROFIASMUSCULARESESPINALES
DISTALESY TRASTORNOS RELACIONADOS

JA. Urtizberea? L. Viollet?
2 APHP. Hopital Marin. Hendaya.
b APHP. Hopital Necker Enfants-Malades. Paris, Francia.

Introduccion. Junto a la forma clasica de atrofia muscular espina
(AME) con patron de debilidad muscular proximal y deleciones
homocigotas del gen SMIN1, existe un grupo de enfermedades ca-
racterizadas por una afectacion del compartimiento anterior, sin
trastornos sensitivos, pero asociando una distribucion distal del
déficit, y una serie de sintomas adjuntos (afectacion bulbar con o
sin sordera, como en el sindrome de Brown-Vialetto-van Laere o el
de Fazio-Londe; afectacion del sistema nervioso central, como en
e sindrome de Andermann, etc.). Desarrollo. Las AME distales,
también referidas como distal hereditary motor neuropathies o
enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT), se pueden clasificar
en siete tipos, establecidos en 1980 por Harding segin €l modo de
herencia, laedad deinicio y la predominancia en piernas 0 manos.
Sin embargo, la clasificacion de todos esos sindromes esta cam-
biando significativamente desde hace unos afos, gracias alos avan-
ces en genéticamolecular. Conclusiones. Ya se conocen siete nuevos
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genes (HSP22, HSP27, GARS BSCL2, IGHMBP2, dynactin, senata-
xin) y mas de 11 loci, lo que reflejala gran heterogeneidad genéti-
ca. Algunos de estos genes estan también implicados en otras enfer-
medades neuromuscul ares vecinas como, por ejemplo, € sindrome
de Silver (una forma de paraplejia espéstica con afectacion mayor
de las manos), ciertas formas axonales de CMT y una forma de
esclerosis lateral amiotréfica. Esto indica una probable superposi-
cion entre todas esas entidades clinicas.

3.

MIASTENIA SERONEGATIVA CON ANTICUERPOS
ANTI-MuSK. PRESENTACION DE TRES CASOS

J. Bércena
Servicio de Neurologia. Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

Introduccion. La miastenia grave es una enfermedad autoinmune
caracterizada por la pérdida de receptores de acetilcolina en la
unioén neuromuscular. Se detectan anticuerpos contra dichos recep-
tores en el suero de aproximadamente el 80% de |os pacientes con
miastenia grave generalizada y en el 50% de las miastenias graves
oculares. Hay argumentos que justifican la sospecha de que en las
miastenias graves seronegativas también existe un componente cir-
culante: la transferencia pasiva de la enfermedad a raton, la exis-
tencia de miastenias neonatales en hijos de madres con miastenia
grave seronegativa, larespuestaala plasmaféresis o la deteccion de
depésitos de IgG en la membrana postsingptica. Se sabe, desde
hace unos pocos afios, que en un porcentaje variable de miastenias
graves seronegativas generalizadas —entre el 5-50%, segun las se-
ries y con una notable variacion geogréfica (mayor en la zona
mediterrdneay menor en los paises nordicosy Japon)— existen anti-
cuerpos contra € receptor de la tirosincinasa muscul oespecifica
(MuSK). Este receptor, en los mioblastos, transmite la influencia
de laagrinaneuronal para agrupar los receptores de acetilcolina en
launién neuromuscul ar, pero se desconoce su funcién en el muscu-
lo adulto. L as caracteristicas generales de estos pacientes serian las
siguientes: predomina en las mujeres; el test del tensilon puede ser
negativo o incluso empeorar los sintomas; la repetitiva suele ser
normal; el estudio de fibra aislada es méas facil que resulte positivo
s se practica en los muscul os mas afectados clinicamente; no aso-
cian patologia de timo, por lo que probablemente no se beneficien
de la timectomia; mejoran poco con los anticolinesterésicos y res-
ponden peor a las Ig, pero las pautas de tratamiento deben ser las
mismas que para los pacientes seropositivos. Se han descrito tres
grupos de pacientes: aguellos con una forma cléasica de enferme-
dad, aguellos con predominio de clinica bulbar y facial, y quienes
muestran una mayor afectacién de la musculatura respiratoria, con
frecuentes crisis, y de la extensora del cuello. Casos clinicos. Se
presentan tres paci entes seronegativos con anti-MuSK positivos, un
hombre y dos mujeres. La clinica fue de predominio bulbar en
ambas mujeres. El test de tensilon resulté positivo en unade ellasy
en el varon; en éste, también fue positiva la repetitiva. El estudio de
fibra Unica fue patolégico en los tres casos y la TAC torécica nor-
mal, también en los tres. El hombre y una de las mujeres fueron
timectomizados y el resultado de la anatomia patol dgica fue de ti-
mo normal en ambos casos. Una de las mujeres sufrié dos crisis
miasténicas que se resolvieron con lg, pero que la degjaron con tra-
queostomia permanente. Ninguno de ellos nota mucho beneficio
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sintomético con Mestindn®. El hombre esté asintomético con pred-
nisona 20 mg/48 h e Imurel ® 1 x 3. Lamujer traqueotomizada me-
joracon corticoides en pauta ascendente y harecuperado lamovili-
dad de las cuerdas vocales. La otra mujer también esta asintométi-
cacon 5 mg de prednisona dos veces por semana

4,

SINDROME DE CATARATAS CONGENITAS,
DISMORFIA FACIAL Y NEUROPATIA

A. Gabilondo, A. Sistiaga, |. Marti, D. Otaegi,
L. Cortézar, E. Fernandez, J.J. Poza, A. Lopez de Munain
Servicio de Neurologia. Hospital Donostia. San Sebastian, GuipUzcoa.

Introduccién. Las enfermedades recesivas de nervio periférico con-
forman un grupo de entidades nosol 6gicas con gran heterogenei dad
clinicay genética. La presencia de rasgos clinicos peculiares o un
determinado origen étnico puede resultar muy Util para el diagnés-
ticoy el estudio molecular. Caso clinico. Nifia de 11 afios, de ori-
gen rumano, que consulta por debilidad en miembrosinferiores. En
la exploracion destacaba una facies sin rasgos dismoérficos y una
vision residual muy baja (1/10), secundaria a unas cataratas congé-
nitas intervenidas, con microcorneasy un nistagmo espontaneo. En
los miembros superiores la fuerza era normal, pero presentaba
amiotrofia moderada de primer interdseo, mientras que en los infe-
riores presentaba una debilidad en la extension dorsal, con arrefle-
xiauniversal y sensibilidad conservada, junto con pies cavosy genu
valgo bilateral. El estudio ENG mostro un patrén de neuropatia
desmidlinizante sin afectacién sensitiva. Ademés, se objetivé un re-
traso mental leve-moderado. El estudio molecular del gen CTDP1
confirmd la mutacion, en estado homocigoto, caracteristica de la
entidad conocida como sindrome de cataratas congénitas, dismorfia
facial y neuropatia, endémica de una etnia gitana de Rumania-Bul-
garia (Rudari). Conclusién. Se discuten las caracteristicas clinicas
quefacilitan €l diagndstico diferencial con otras neuropatias perifé-
ricas de la poblacion gitanay la posible implicacion de la proteina
CTDP1 en procesos cognitivos.

5.

DISTROFIA DE CINTURASHIPERTROFICA

J.J. Poza? A. Dig6n®, M. Goicoechea®,

A. Saénz® A. Lépez de Munain®

2Servicio de Neurologia. ® Unidad Experimental. Hospital Donosita.

San Sebastian. ¢ Servicio de Neurologia. Hospital Santiago Apostol. Vitoria.

Objetivo. Presentar un caso de distrofia de cinturas en el que lare-
sonancia magnética (RM) aportd la clave para el diagnéstico gené-
tico. Caso clinico. Vardn de 32 afios con elevacion de transaminasas
conocida desde los 15 afios de edad, que comenzo a presentar, hacia
los 20 afios, una debilidad de cintura pelviana que progresaba hasta
e momento actual. En la exploracion presentaba una debilidad
moderada de cintura pelviana, hipertrofia de cuadriceps y triceps
sural bilateral, retraccion aquileay escépula aada bilateral, estando
e resto de grupos musculares conservados. Sus padres y sus tres
hermanos son sanos, y no hay consanguinidad. La creatincinasa
oscil6 entre 5.000 y 8.000 U/L. El electromiograma fue miopético.
La biopsia muscular mostré leves cambios miopaticos, siendo las
tinciones de distrofina, sarcoglicanos, disferlinay merosina, norma-
les. El electrocardiograma y el ecocardiograma fueron normales.
Dada la hipertrofia muscular se pensd en LGMD2I, pero no se
encontraron mutaciones en el gen FKRP. La RM muscular de mus-
los mostré una marcada afectacion de isquictibiales y aductores de
muslo, estando conservados los cuadricepsy €l recto interno, patrén
que sugiri6 unadistrofia muscular de cinturastipo 2A (LGMD2A).
El estudio del gen CAPN3 hall6 dos mutaciones (R748Q y G222R).
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Conclusién. La RM muscular puede ser de gran ayuda en la orien-
tacion del estudio genético a realizar en pacientes con distrofia de
cinturas, especialmente cuando €l fenotipo es atipico.

6.

VALOR DE LA CAMPIMETRIA PREQUIRURGICA EN
LA CIRUGIA DE LA EPILEPSIA DEL LOBULO TEMPORAL

|. Garamendi @ M.I. Forcadas? E. Valle®,

P. Madoz®, JM. Prats®, J.I. Pijoan¢, J.C. Gémez?,

J. Losada?, T. Pérez-Concha? J.J. Zarranz?®

2Servicio de Neurologia. P Servicio de Neurofisiologia.

¢ Servicio de Neuropediatria. ¢ Unidad de Epidemiologia Clinica.
Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

Introduccion. La cirugia es en muchos casos la alternativa terapéu-
ticaen pacientes con epilepsiadel 16bulo temporal refractariaal tra-
tamiento farmacol 6gico. La técnica habitua es una lobectomia tem-
poral anterior més amigdal ohipocampectomia. Se ha descrito entre
sus efectos secundarios la aparicién de trastornos del campo visual
(52-100%), siendo € maés habitual la cuadrantanopsia homénima
superior. En ocasiones aparecen otras alteraciones dificilmente ex-
plicables. Se pretende analizar €l valor delacampimetriaen el estu-
dio prequirdrgico de los pacientes candidatos a cirugia de la epilep-
siadel 16bulo temporal. Pacientes y métodos. Se han seleccionado
65 pacientes intervenidos de epilepsiadel |6bulo temporal. A todos
ellos se les practicd, durante el estudio prequirdrgico, una campi-
metria computarizada. A 10s seis meses tras la intervencion se les
realiz6 una nueva val oracién campimeétrica. Resultados. 47 pacien-
tes (72%) presentaban una campimetria prequirdrgica normal,
mientras que en 18 (38%) era patoldgica. En la valoracion posqui-
rdrgica, 21 pacientes (32%) conservaban la campimetria normal,
mientras que el resto (72%) presentaban alteraciones. Sin embargo,
en los pacientes con campimetria prequirdrgica normal, se observo
cuadrantanopsia posquirurgica en 27 (53%), mientras que en aque-
Ilos con campimetria prequirdrgica alterada, se observé cuadranta-
nopsia en 7 (39%), en 9 (50%) no habia cambiosy en 2 (11%) se
objetivd mejoria. Teniendo esto en cuenta, en 34 pacientes (53%)
se observo una alteracion del campo visua justificable por laciru-
gia. Conclusiones. La campimetria prequirdrgica puede ayudar a
explicar defectos campimétricos no esperables por la cirugia del
I6bulo temporal, que pueden resultar anteriores y deberse a otros
factores.

7

ESTADO ACTUAL DEL REGISTRO DE LAS
ENCEFAL OPATIAS ESPONGIFORMESEN EL PAISVASCO

JJ. Zarranz® JM. Arteagoitia®, B. Atarés®,

A.B. Rodriguez-Martinez %, M. Martinez de Pancorbo®, R. Juste'
2Servicio de Neurologia. Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

b Departamento de Neurociencias. Universidad del Pais Vasco. Leioa, Vizcaya.
¢ Servicio de Vigilancia Epidemiol 6gica. Departamento de Sanidad y Consumo.
Gobierno Vasco. Vitoria, Alava. ¢ Servicio de Anatomia Patoldgica. Hospital

de Txagorritxu. Vitoria, Alava. © Departamento de Zoologia y Dinamica
Celular. Facultad de Farmacia. Banco de ADN. Universidad del Pais Vasco.
Leioa, Vizcaya. f Instituto Vasco de Investigacion y Desarrollo Agrario
(NEIKER). Derio, Vizcaya.

Introduccion. El Departamento de Sanidad del Gobierno Vasco es-
tablecié en 1995 el Registro de Enfermedades Espongiformes si-
guiendo directrices de una accion concertada europea. Objetivo.
Principal: detectar posibles casos de enfermedad de Creutzfeldt-Ja-
kob; otros objetivos: conocer laincidenciay distribucion delas en-
cefalopatias espongiformes transmisibles humanas (EETH), su
perfil clinico, genético e histopatolégico, identificar los posibles
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casos yatrogenos, identificar nuevos factores de riesgo y permitir
comparaciones con otros paises. Materiales y métodos. El registro
es de base poblaciona y abarcatodo el Pais Vasco. Definicion de
caso bajo sospecha clinica. Criterios diagndsticos especificados.
Participan los especialistas de Neurologia con laboratorios de refe-
renciay los Servicios de Epidemiologia. Las EETH son de declara-
cion obligatoria desde el afio 2001. Recogida de datos retrospecti-
va de 1993 a 1994, prospectiva desde 1995. Resultados. Se han
notificado 85 casos hasta diciembre de 2005. Se han practicado 51
autopsias. Quince fueron ‘no casos' (falsos positivos). Casos espo-
rédicos: 51 (30 confirmados por autopsia). Casos genéticos: 19
(confirmados por estudio molecular). La calidad del registro ha
mejorado paulatinamente sobre todo a partir del afio 2000. Se
incrementan las notificaciones y se ha practicado casi el 100% de
las autopsias en los Ultimos afios. Promedio de casos esporadicos
anuales entre 1993 y 1999 de 2,2 (1 por millén de habitantes) que
crecid a 5,5 entre 2000 y 2005 (2,6 por millén). En 2005, 10 casos
declarados: 8 confirmados y 2 pendientes (3,7 por millén). De los
19 casos genéticos, dos portaban la mutacién E200K, y 17, la
mutacion D178N. Los casos esporadicos se reparten entre los tres
territorios de la CAV en relacion aproximada a la poblacion. Sin
embargo, hay una mayor tasa de casos genéticos en Alava (proba-
ble efecto fundador de la mutacion D178N). Conclusiones. La
colaboracion de todos |os profesional esimplicados en la deteccién,
estudio y notificacion de los casos ha sido excelente. La tasa de
autopsias mejora (buen funcionamiento del sistemade autopsiasen
un centro de referencia). La tasa de notificacion de EETH en la
CAV constituye la més alta de Europa. Es preciso estudiar si esto
se explica solo por la alta deteccion de los casos. En la CAV se ha
descrito € primer cluster mundial de la mutacién D178N. Esta
mutacion se ha generado independientemente en otras familias
procedentes de diferentes regiones de Esparia.

8.

EMBOLISMO ARTERIAL PERIFERICO
DURANTE LA TROMBOLISISPOR ICTUS

E. Ferreira® A. Pinedo? M. Telleria®,

M. Gémez-Beldarrain?, J.C. Garcia-Monc6?
2Servicio de Neurologia. ® Servicio de Cardiologia.
Hospital de Galdakao. Galdakao, Vizcaya.

Introduccion. La hemorragia es la complicacion mas temida en e
tratamiento fibrinolitico del ictus cerebral y la que acarrea mayor
morbimortalidad. Mas inusual y totalmente inesperado es la apari-
cion de un fendmeno tromboembodlico durante laterapiatromboliti-
ca. Objetivo. Mostrar un paciente que recibié tratamiento con rt-PA,
por un infarto isquémico agudo cerebral con recuperacién comple-
ta, durante €l cual presentd un embolismo en extremidad inferior.
Caso clinico. Varén de 73 afios con antecedentes de hipertension
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arterial y miocardiopatia dilatada en estudio que, mientras se en-
cuentra ingresado en el Servicio de Cardiologia, sufre unictusis-
quémico agudo. Se activael Cédigo Ictusy seiniciael tratamiento
trombolitico alos 45 minutos de comenzar €l cuadro. Presenta una
recuperacion completadel déficit neurol 6gico pero, durante lainfu-
sién, sufre un cuadro de isquemia arterial aguda en extremidad
inferior izquierda. Se restablecen los niveles de coagulacién, lo que
permite la trombectomia satisfactoriamente. En un ecocardiograma
posterior se observa un trombo en el ventriculo izquierdo. Conclu-
siones. La coexistencia de un trombo cardiaco durante la tromboli-
sispor ictusisquémico puede favorecer |a aparicion de embolismos
arteriales periféricos por lisis parcia de dicho trombo. Este efecto
adverso no es uno de los efectos secundarios esperados tras trom-
bolisis, pero deberia tenerse en cuenta en la trombodlisis de pacien-
tes con miocardiopatia de base que, por diferentes motivos, no se
encuentren anticoagulados. EI embolismo arterial periférico agudo
es indicacion de cirugia urgente, contraindicada en el contexto de
un tratamiento trombolitico. En nuestro paciente, la cirugia fue un
éxito debido al restablecimiento previo de |os parametros de coagu-
lacién, que no son dificiles de revertir con Actylise®.

9.

ICTUSISQUEMICO AGUDO EN PACIENTE
JOVEN DE ETIOLOGIA INFRECUENTE

L. Ruiz-Alvarez, A. Pinedo, J. Ruiz-Ojeda, |. Escalza,
E. Ferreira, M. Gdmez-Beldarrain, J.C. GarciaMonco
Servicio de Neurologia. Hospital de Galdakao. Galdakao, Vizcaya.

Introduccion. Laenfermedad cerebrovascular en menores de 45 afios
congtituye e 5% de todos los casos; muestra un predominio de
lesién hemorréagica sobre laisquémicay sus causas varian de acuer-
do a factores geogréficos, ambientales y socioeconémicos. Objeti-
vo. Describir un paciente joven con un infarto isquémico agudo de-
pendiente de la arteria cerebral posterior derecha, de etiologia
infrecuente. Caso clinico. Varén de 34 afios sin factores de riesgo
cardiovascular conocidos, epistaxis frecuentes e historiafamiliar de
enfermedad cerebrovascular grave. Sufre un episodio brusco de ce-
falea, desorientacion espacial y alteracion visual, objetivandose
mediante TC y RM craneales un infarto isquémico agudo en €l te-
rritorio de arteria cerebral posterior derecha. Destacaba en €l resto
de pruebas realizadas unaleve anemia microcitica, un paso de bur-
bujas tardio —tanto en la ecografia Doppler transcraneal como en €l
ecocardiograma-y €l hallazgo de una malformacion arteriovenosa
en e estudio pulmonar. Conclusiones. La enfermedad cerebrovas-
cular isquémica es infrecuente en jovenes y su diagnostico diferen-
cia debe incluir causas genéticas, metabdlicas, congénitas o sisté-
micas que son infrecuentes en los adultos. Es el caso de nuestro
paciente, al cual sele diagnosticd sindrome de Rendu-Osl er-Weber
al cumplir tres criterios de éste.
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