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MESA N.° 1: EPILEPSIAS

O1.

RECURRENCIA TRASUNA PRIMERA CRISISEPILEPTICA
NO PROVOCADA Y SINTOMATICA EN LA INFANCIA

P. AguileralL 6pez, J. Ramos Lizana, F.J. Aguirre Rodriguez,
E. Cassinello Garcia
Pediatria. Complejo Hospitalario Torrecardenas. Almeria.

Objetivos. Investigar €l riesgo de recurrenciatras unaprimeracrisis
epiléptica no provocada, sintomética y remota en la infancia
Pacientes y métodos. Todos los pacientes menores de 14 afios con
una primera crisis epiléptica no provocada, sintomdtica y remota
que fueron atendidos en nuestra unidad entre el 1 de junio de 1994
y €l 1 de febrero de 2006 se incluyeron en un estudio prospectivo.
Tan s6lo dos pacientes recibieron tratamiento antiepiléptico. En
total se incluyeron 63 nifios. Resultados. El riesgo de recurrencia
determinado mediante curvas de Kaplan-Meier fue del 59, 76, 85y
87% alos 6, 12, 18 'y 24 meses, respectivamente. En los 18 pacien-
tes con pardlisis cerebral (con o sin retraso mental), €l riesgo de
recurrenciafue del 67 y 83% alos 12 y 24 meses, respectivamente.
En los 23 pacientes con retraso psicomotor o retraso mental inespe-
cifico (sin trastornos motores y con resonancia magnética normal),
el riesgo de recurrencia fue del 84 y 95% alos 12 'y 24 meses, res-
pectivamente. En el andlisis univariante con el modelo de riesgos
proporcionales de Cox, lapresenciade retraso mental y de pardlisis
de Todd aument6 significativamente €l riesgo de recurrencia. En el
andlisis multivariante, la seleccion por pasos (método forward)
mostré que el mejor modelo paralaprediccion delarecurrenciafue
el formado por la presencia de pardlisis de Todd, crisis miltiple y
malformacion del sistema nervioso central. Conclusiones. El riesgo
de recurrencia tras una primera crisis epiléptica sintomética y
remota en la infancia es mucho mas elevado de lo que sugieren al-
gunos estudios previos.

02.

MIOCLONIAS PALPEBRALES CON AUSENCIAS

M.A. Delgado Rioja, M. Rodriguez Benjumea, A. Garcia Ron,
E. Garcia Soblechero, J. Sierra Rodriguez, C. Bueno
Pediatria. Hospital Juan Ramon Jiménez. Huelva.

Introduccion. Las mioclonias pal pebral es con ausencias (MPA) son
un sindrome epiléptico generalizado idiopético descrito por Jea
vons (1977) y sistematizado por Panayiotopoulos (1994). Este sin-
drome se caracteriza por mioclonias palpebrales con o sin ausen-
cias, desencadenadas tras el cierre ocular en presencia de luz,
ausencias tipicas y crisis convulsivas generalizadas (57%) en la
evolucion. Los criterios diagndsticos son: ausencia de antecedentes
patolégicos o retraso mental, desarrollo psicomotor y exploracion
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neuroldgica normal; el electroencefalograma muestra un ritmo de
base normal y polipunta-ondaa 3 Hz (3-4 s), que coincide con mio-
clonias palpebrales y ausencias, y polipunta (1-2 s), que coincide
con mioclonias palpebrales. Objetivos. Revisar nuestra casuistica.
Pacientes y métodos. Presentamos seis nifios que cumplen criterios
diagndsticos de MPA, en los que se valoro la edad de inicio, el
sexo, los antecedentes personales y familiares, el tratamiento y la
evolucion. Resultados. La edad media de inicio fue de 7,3 afios (3-
11 afios), con predominio en mujeres (cinco frente a uno), antece-
dentes personales de convulsiones febriles (dos casos), anteceden-
tes familiares de epilepsia generalizada en padres (dos casos) y un
caso de un hermano gemelo con epilepsia mioclénica juvenil (EMJ).
Las crisis se controlaron con monoterapia (valproato, VPA) en cin-
CO Casos y un caso preciso politerapia (valproato y lamotrigina,
LTG). Conclusiones. El inicio se produce en edad infantil (2-14
anos) y hay un predominio en las mujeres. El control delascrisisse
realiz6 con monoterapia (VPA) en un 68% delos casosy en lapoli-
terapia se asoci6 con etosuximida (ETX), LTG o clonacepam
(CLZ). Las crisis tienden a persistir hasta la edad adulta y la foto-
sensibilidad desaparece con la edad. Con respecto a caracter here-
ditario, la presencia en nuestros casos de dos hermanos gemelos,
uno con MPA y otro con EMJ, nos hace pensar en la posibilidad de
un marcador genético comun (cromosoma 6pl1 y 15g14) con ex-
presividad variable.

03.

EVOLUCION NATURAL DEL
SINDROME DE PANAY|OTOPOUL OS

L. Lopez Marin, M.L. Ruiz-Falcd, L. Arrabal Fernandez,
J.J. Garcia Pefias, L. Gonzalez Gutiérrez-Solana,

A. Duat Rodriguez

Neurologia. Hospital Infantil Universitario Nifio Jests. Madrid.

Introduccion. El sindrome de Panayiotopoul os, forma precoz de la
epilepsiaoccipital benignade lainfancia, se presentaentrelos2y 8
afos de edad como una crisis de desviacion oculocefélicay desco-
nexion del medio, durante el suefio, seguida de vémitos. En casi €l
50% de los casos, la alteracion de conciencia puede mantenerse
durante varias horas. Objetivos. Describir el inicio clinicoy la evo-
lucién natural de este sindrome epiléptico. Pacientes y métodos.
Revision retrospectiva de las historias clinicas de 11 pacientes con-
secutivos con sindrome de Panayiotopoulos valorados en nuestra
seccion entre enero de 2000 y junio de 2006. En todos |os casos se
analizaron laedad, el sexo, los antecedentes familiaresy personales
de epilepsia y migrafia, la semiologia neuroldgica, los hallazgos
neurofisiol6gicos y la evolucion. Resultados. La media de la edad
de inicio fue de 4 afios y 6 meses. Tres casos tenian antecedentes
familiares de epilepsia'y uno de migrafia. Dos pacientes presenta-
ban una historia previa de crisis epilépticas. Todos los casos
comenzaron con una clinica sugerente de sindrome encefalitico. El
electroencefalograma (EEG) inicial (vigiliay privacion de suefio)
fue normal en 10 casos. La video-EEG-poligrafia de suefio permi-
ti6 el diagndstico en todos los casos. En 8 casos existieron recu-
rrencias en los dos afios siguientes a inicio clinico. Conclusiones.
Lasemiologiainicial de estos episodios paroxisticos hace que sean
facilmente confundidos con otras patologias como encefalitis agu-
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das, intoxicaciones, patologia vascular cerebral y errores congénitos
del metabolismo, entre otros. Por esto, es importante tener un ato
indice de sospecha diagndstica en estos casos para evitar pruebas
complementarias y tratamientos médicos innecesarios y costosos.

04.

PUNTA ONDA CONTINUA DURANTE

EL SUENO NO REM. SUSIMPLICACIONES

P. de Castro de Castro? M. Echevarria Fernandez®,
J. Adrian Gutiérrez®, M. Vézauez L6pez?

2 Neuropediatria. ® Pediatria. Hospital General Universitario
Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccion. Hay varias entidades clinicas que tienen en comdn un
estado eléctrico durante el suefio no REM (NREM), fundamental-
mente €l sindrome de afasia-epilepsia (Landau Kleffner), el sindro-
me de punta onda continua (POC) durante el suefio NREM vy la epi-
lepsia benigna atipica de la infancia. Presentamos cinco casos de
POC de diferente etiologia con €l fin de ver: a) si los sindromes epi-
|épticos que propugnala Ligalnternacional de Epilepsia(ILAE) son
Utiles para clasificar nuestros casos, y b) si se debe iniciar un trata-
miento agresivo precoz. Pacientes y métodos. Véase la tabla. Con-
clusiones. Pensamos que la aparicion en un registro de una punta
onda continua durante el suefio NREM con alteraciones del lengua-
je debe ser tratada de forma enérgicay precoz, independientemente
del lugar que ocupe en la clasificacion de laILAE. Si, como ocurre
en el caso n.° 5, no hay ninguna alteracion del lenguaje, deberemos
hacer un seguimiento psicopedagdgico y neurol 6gico intensivo.

05.

INCIDENCIA DE LA EPILEPSIA CON PUNTA
ONDA CONTINUA DURANTE EL SUENO (EPOCS)
EN UN AREA DE SALUD

|. Pitarch Castellano? F. Gonzélez de la Rosa?,

J. Juan Martinez® H.H. Azzi °

2 Neuropediatria. ® Neurofisiologia. Hospital de la Ribera. Valencia.

Introduccion. Se revisan los casos de la EPOCS de los Ultimos sie-
te afios en el Areade Salud 11 de la Agencia Valenciana de Salud,

con una poblacion de 249.000 habitantes (30% de edad pediétrica).
Laepilepsiarolandicase daen el 20% de nuestros nifios epil épticos
y sblo se han registrado tres casos de EPOCS. Casos clinicos. Caso
1: varén de 2 afios, con crisis parciales con generalizacion secunda-
ria durante el suefio, con electroencefalograma (EEG) normal y en
tratamiento con valproato, que presentaalos5 afios crisisen vigilia
con trastorno conductual y trazado de EPOCS. Caso 2: var6n que a
los 18 meses, en tratamiento con valproato, presenta una crisis de
hipotonia con EEG de suefio normal. A los 5 afios presenta un cam-
bio en la semiologia de las crisis, y se asocia €l trastorno conduc-
tual con un EEG de suefio patol 6gico (EPOCS). Caso 3: varén que
alos 6 afios es diagnosticado del subtipo combinado del trastorno
por déficit de atencion e hiperactividad (TDAH-C) con EEG nor-
mal y es tratado con metilfenidato. Presenta después de un afio una
crisis tonico-clénica generalizada durante €l suefio y ausencias ati-
picas, por lo que seretira. Seiniciael tratamiento con valproato. Un
afio después reaparecen las crisis con EEG compatible con EPOCS.
Conclusiones. Es necesario un EEG de suefio en todo nifio que aso-
cie un retraso del aprendizaje, un trastorno conductual o cambios
en lasemiologiade las crisis epilépticas.

O6.

MIOCLONIAS COMO SIGNO PRECOZ
DEL SINDROME DE ANGELMAN

A. Marin? M. Madruga Garrido @ B. Blanco Martinez?,

E. Diaz Carrién®, L. Ruiz del Portal Bermudo? M. Rufo Campos?
2 Neuropediatria. ® Urgencias y Cuidados Criticos.

Hospitales Universitarios Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. El sindrome de Angelman es una entidad de base
genética cuyo fenotipo clinico caracteristico se manifiesta con pos-
terioridad a afio de vida. Aqui se presenta un caso de diagnéstico
precoz de este sindrome en una lactante con retraso psicomotor,
microcefalia y mioclonias. Caso clinico. Un lactante de 8 meses
que ingresa por sacudidas frecuentes de miembros que le dificultan
la manipulacion de objetos. En los Ultimos meses presenta espas-
mos en extension de miembros superiores, predominantemente
matutinos y en salvas. Desde el nacimiento muestra irritabilidad,
dificultad paradormir y regurgitaciones. En el examen fisico desta-
calapié pdlida, € pelo fino y claro, una braguicefalia con micro-
cefalia, una persecucion ocular inconstante, una hipotoniaaxial con

Tabla O4.
Aspectos neurolégicos Edad Edad comienzo Lenguaje Punta onda Tratamiento
comienzo  punta onda continua
crisis continua

Prematuro de 28 semanas. 5 afos 7 afos Alteracion de Rolando temporal Valproato, clobazam, lamotrigina,

Leucoencefalopatia la comprension y izquierda levetiracepam, corticoides
menos expresion

Oxigenacién por membrana 17 meses 4 afios Alteracion de Bilateral Valproato, topiramato, clobazam

extracorpdrea por cardiopatia. la expresion

Infarto de la arteria cerebral

media derecha

Ninguno 5 afios 8 afios Alteracion de Bilateral Intervencion foco temp. izquierda
la expresion

Ninguno 3 afos 5 afos Alteracion de Bilateral de Valproato, clobazam,
la expresion predominio lamotrigina, clonacepam...

izquierdo globulinas intravenosas
Ninguno 8 8 Ninguno Parietotemporal ~ Oxcarbacepina
izquierda
Autismo Nunca 6 afios Global Bilateral Clobazam
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sedestacion inestable e hiperreflexia, y presenta, de forma continua,
sacudidas mioclénicas, arritmicasy asimétricas, en cabezay miem-
bros, que son exacerbadas por estimulos téctiles. En las pruebas
complementarias realizadas destacan el electroencefalograma
(EEG) con hipsarritmia, la resonancia magnética (RM) con una
leve atrofia corticosubcortical y el estudio genético mediante hibri-
dacion in situ fluorescente (FISH) compatible con el sindrome de
Angelman (delecion 15q11-13). Traslaineficacia de lavigabatring,
seiniciaun tratamiento con hormonaadrenocorticotropa (ACTH) y
valproato, de modo que se normaliz6 el EEG. Ante la persistencia
de las mioclonias (sin traduccion en el EEG) se afiadio levetirace-
tam y se disminuyd la frecuencia de éstas. Conclusiones. Las mio-
clonias en el sindrome de Angelman son caracteristicas, aungue no
estén presentes en todos los pacientes. El origen de dichas mioclo-
nias no esta bien definido, y pueden tener un origen subcortical ante
lafaltade correlacion clinico-eletroencefal ogréfica. En el diagnosti-
co diferencial de mioclonias generalizadas en la infancia temprana
se debe incluir €l sindrome de Angelman, sobre todo si aparecen
asociados otros sintomas caracteristicos de dicho sindrome.

o7.

EPILEPSIA Y TRISOMIA PARCIAL DEL CROMOSOMA 22:
PRESENTACION DE DOS CASOS

F.J. Gascon Jiménez R. Camino Ledn®, E. Lépez Laso®
2 Pedliatria. Hospital de Montilla. Montilla, Cérdoba. ® Pediatria.
Hospital Universitario Reina Sofia. Cérdoba.

Introduccion. Se presentan dos nifias con trisomia parcial del cro-
mosoma 22 o sindrome de Schmid-Fraccaro (47 XX, +22, ish
22g11.2), con crisis convulsivas de iguales caracteristicas desde el
segundo afio de viday con un inicio similar, que estan parcialmen-
te controladas con la medicacion. Las madres de las pacientes son
hermanas y portadoras de una translocacion equilibrada: 46 XY,
t(22;11) (gl2.9-qter). Este sindrome fue descrito en 1965 por
Schmid, Schachenmann y Fraccaro. Entre las mdltiples anomalias
que presentan, destacan el coloboma de iris (casi en el 100%) y la
atresia anorrectal en el 75% de |os casos. Las crisis convulsivas no
forman parte habitual de la clinica de estos pacientes. Casos clini-
cos. Los dos casos que se aportan no presentan las anomalias tipi-
cas, pero si predominan en ambas las crisis convulsivas. Comenza-
ron con una convulsion febril a una edad muy similar (11 y 14
meses), seguida desde entonces con crisis parciales complejas y
secundariamente generalizadas. La paciente mayor, de 12 afios,
recibe tratamiento con lamotrigina y los electroencefalogramas
(EEG) redlizados son normales. Lamenor, de 5 afios, presentaen el
EEG una actividad paroxistica de puntas ondas en la region tempo-
rooccipital izquierda, y esta controlada con &cido valproico y
oxcarbazepina. Conclusiones. Algunas publicaciones recientes han
relacionado €l locus del cromosoma 22g11-g12 con la epilepsia
parcial familiar con foco variable. En nuestras pacientes, la aplica-
cion de la hibridacion in situ fluorescente (FISH) confirma que la
trisomia parcia corresponde a locus 22g11.2. Esto podria explicar
en cierta medida la presencia de crisis convulsivas en un sindrome
cuya presencia no es habitual .

0O8.

CRISISCONVULSIVA COMO SINTOMA INICIAL
DE UNTUMOR CEREBRAL EN LA INFANCIA

M.J. Mufioz Mufioz, E. Lopez Laso, R. Camino Leon,
M.E. Mateos Gonzdlez, A.M. Collantes Herrera, F. Pérez Fernandez
Pediatria. Hospital Universitario Reina Sofia. Cérdoba.

Introduccion. La epilepsia de etiologia tumoral es menos frecuente
en lainfancia que en el adulto. El 20% de los tumores en la edad
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pediétrica comienza con crisis epilépticas, pero suponen una pro-
porcion baja entre las causas de epilepsia en nifios y representan
menos del 1%. Objetivos. Describir una pequefia serie de casos de
poblacion infantil que presenté una crisis convulsiva como sintoma
inicial de un tumor cerebral. Pacientes y métodos. Revisamos re-
trospectivamente la clinica, la neuroimagen y la neurofisiologia de
los pacientes pediétricos diagnosticados de tumor cerebral, cuyo
sintomainicial fue unacrisis convulsiva. Resultados. Se recogieron
ocho pacientes. Seis presentaron una crisis focal y dos, espasmos
en flexion. La edad de presentacion estaba en los 2 primeros afios
entrescasosy entrelos 6y 13 afios en los restantes. La exploracion
neurol 6gica fue patol 6gica en un paciente. La semiologia de la cri-
sis aportd datos localizadores en cuatro. El electroencefalograma
(EEG) mostro anomalias en seis casos, y €l diagnostico fue de de-
fectos neurolégicos tubulares (DNT) en cuatro y astrocitoma ana-
plésico, craneofaringioma, glioma y hamartoma hipotaldmico en
los restantes. Siete pacientes presentaron una epilepsia relacionada
con € tumor, que se controlé con un tratamiento farmacol égico en
dos de ellos y mediante intervencion quirdrgicaen cinco, delos que
mejoraron tres. Un caso fue exitus por recidiva tumoral. Conclusio-
nes. Se observa un predominio de las crisis focales. Los DNT re-
presentaron lamitad de nuestros casos. Se encontraron dos picos de
incidencia, en menores de dos afios y entre los 6 y 13 afios. El pro-
nastico global fue bueno. Destacala presentacion infrecuente de un
tumor cerebral como sindrome de West.

009.

RENDIMIENTO DE LAS PRUEBAS DE NEUROIMAGEN
EN LASEPILEPSIASDEL LOBULO TEMPORAL (ELT)

N. Espinosa Segui 2, F. Carratala? F. Vargas Torcal

aPediatria. Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario de San Juan

de Alicante. San Juan de Alicante. ° Pediatria. Hospital General Universitario
de Elche. Elche.

Introduccion. Las epilepsias del 16bulo temporal representan un
grupo no demasiado homogéneo de situaciones clinicas de base
epiléptica, en las que se asume, segun |os criterios internacionales
(LigaInternacional contrala Epilepsia, ILAE), una sintomatologia
comun, que, sin embargo, puede variar segin las herramientas
diagndsticas empleadas. Objetivos. Nos planteamos la capacidad
de localizacion anatémica de las diferentes técnicas de neuroima-
gen aplicadas a pacientes con ELT segin los criterios de la ILAE.
Pacientes y métodos. Estudio descriptivo de 57 pacientes proceden-
tes de dos unidades de neuropediatria distintas (18 y 39, respectiva-
mente). Los pacientes se siguieron ambispectivamente durante mas
de un afio a través de las historias clinicas y consultas sucesivas.
Tras comprobar la presencia de crisis que sugiriesen focalidad, se
realizaron estudios de neuroimagen (tomografiaaxial computariza-
da, TAC, y resonancia magnética, RM). Resultados. De los 57 pa-
cientes, 55 tenian algun estudio de neuroimagen (33 TACy 33 RM;
11 compartian ambas pruebas). De los 33 que tenian TAC, 7 (12,3%)
resultaron patoldgicos, y de los 33 con RM, 13 (22,8%) fueron
anormales (2 = 1,63; NS). Delos 11 con ambas pruebas, 5 presen-
taron una concordancia diagndstica en los hallazgos patol 6gicos
(tres dilataciones ventriculares pasivas y dos displasias corticales),
5 concordaron en lanormalidad y un solo TAC normal fue revisado
como patolégico por laRM (2 = 7,64; p = 0,006). Conclusiones.
1) Menos de un tercio de las ELT segun los criterios de la ILAE
mostré anomalias estructurales concordantes en las técnicas de
neuroimagen realizadas. 2) La variabilidad de la neuroimagen su-
giere etiologias distintas para condiciones clinicas (segin laILAE)
similares.
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010.

CALIDAD DE VIDA EN NINOS CON SINDROME
DE WEST Y EN SUS CUIDADORESDIRECTOS

D.G. Naranjo Pelayo, D.M. Casamajor Casdtillo
Neurologia Pediatrica. Hospital Pediétrico Docente Infantil Sur.
Santiago de Cuba, Cuba.

Introduccion. La calidad de vida es un término que se ha modifica-
do con €l paso de los afios, pero que alin mantiene en comun el
objetivo de mejorar la adaptabilidad de las personas con aguna
limitacion a medio circundante. Por tal motivo se aplicd el cuestio-
nario de actitudes hacia la violencia y la educacion (CAVE) a los
nifios con sindrome de West (SW), para evaluar su calidad de vida,
asi como la de sus cuidadores directos. Objetivos. Aplicar laescaa
CAVE en pacientes con €l diagnostico de SW para evaluar su cali-
dad de viday la de sus cuidadores directos. Protocolizar el manejo
social de estos pacientes y extenderlo atodos los paises en funcion
de los resultados que muestren con la aplicacion de la escala antes
citada. Pacientes y métodos. Historias clinicas, escala CAVE y for-
mularios y encuestas a familiares y cuidadores. Resultados. La
aplicacion de la escala muestra que un gran porcentagje de estos
pacientes presenta problemas de adaptabilidad a la sociedad, limi-
tacion considerable en el aprendizaje, conducta introvertida y difi-
cultad en el desempefio en laescuela, lafamiliay lacomunidad. De
lamisma forma, en sus cuidadores directos se evidenciaron mues-
tras de conductas que orientan hacia sobreproteccion del nifio, su
aislamiento en torno alasociedad y una ansiedad extrema. Conclu-
siones. Después de la realizacion de este trabajo, se evidencio la
necesidad de aplicar esta escala a todo nifio con SW y, de forma
paulatina, extender esta escalaintegral mente mediante la participa-
cion de un neuropsicélogo y un neurofisiatra para incorporar a
nifio ala sociedad.

O11.

VENTAJASY RIESGOSDE LOS
ANTIEPILEPTICOS GENERICOS

J.L. Herranz Fernandez, A. Argumosa Gutiérrez
Neuropediatria. Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.

Introduccion. El sistema sanitario espafiol esta potenciando la co-
mercializacion y el empleo de farmacos genéricos. Objetivos. De-
terminar si la sustitucion de farmacos antiepil épticos (FAE) por sus
formulaciones genéricas conlleva un ahorro econémico para la
sanidad publica sin ocasionar perjuicios clinicos paralos pacientes.
Pacientes y métodos. Estudio de andlisis de coste y andlisis coste-
efectividad realizado en dos supuestos de sustitucion (9% y 20%)
de carbamacepina (CBZ) de marca por su formulacion genérica
correspondiente. Resultados. Si se tiene en cuenta que en los far-
macos genéricos se permite legal mente una fluctuacién del produc-
to activo de més o menos un 20%, la administracion de FAE gené-
ricos puede condicionar recidivas de las crisis 0 efectos adversos
gue incrementan los ingresos hospitalarios, los controles clinicos y
analiticos. Si se introdujese una CBZ genérica en € 9% de los pa-
cientes que toman este FAE, el coste anual de una persona con epi-
lepsia aumentaria en 38,17 euros (coste-efectividad marginal) y €l
gasto sanitario del pais creceria 2.748.000 euros (andlisis benefi-
cio-coste). Estas cifras aumentan significativamente cuando se
cambia € 20% de los tratamientos por su formulacién genérica.
Conclusiones. El estrecho indice terapéutico, la baja solubilidad y
la farmacocinética no lineal de algunos FAE hacen que los méarge-
nes de bioequivalencia permitidos paralas formul aciones genéricas
puedan ser inapropiados paralos FAE genéricos. Con determinados
FAE, e cambio de tratamiento a su formulacién genérica puede
repercutir negativamente en la evolucion del paciente, en los recur-
sos sanitarios consumidos y en el gasto econémico.
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012.

UNIDAD DE VIDEOELECTROENCEFAL OGRAFIA
NEUROPEDIA'[RICA. RESULTADOS OBTENIDOS
EN CUATRO ANOS DE FUNCIONAMIENTO

H. Alarcon Martinez 8, C. Casas Fernandez @,

N. Escudero Rodriguez®, E. Martinez Salcedo?,

A. Puche Mira® M.R. Domingo Jiménez?, E. Cao Avellaneda
@Seccidn de Neuropediatria. Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca.

El Palmar, Murcia. ® Seccién de Neuropediatria. Hospital General de Alicante.
Alicante.

Introduccion. El videoel ectroencefal ograma (video-EEG) permitela
correlacion electroclinica de episodios paroxisticos, por lo que es
una prueba de inestimable valor para el diagnéstico y el seguimien-
to de la epilepsia infantil. Objetivos. Describir las indicaciones del
video-EEG, su utilidad diagndsticaen laepilepsiainfantil y susven-
tajas frente al electroencefal ograma convenciona intercritico en una
seccion de neuropediatria de referencia. Pacientes y métodos. Revi-
sion delas historias clinicas de los pacientes con un video-EEG rea-
lizado entre octubre de 2000 y octubre de 2004. El diagndstico de la
epilepsia se establece mediante la valoracion clinica simultanea de
dos profesionales de nuestra seccién. Los datos son recogidos en
Access y e andlisis estadistico descriptivo e inferencia se rediza
mediante el programa SPSS 13.0. Resultados. 212 video-EEG de
172 pacientes. Las indicaciones de realizacion fueron diferenciar la
epilepsiay las pseudocrisis en 58 casos, aclarar €l fenotipo epilépti-
co en 89y el seguimiento y/o el cambio terapéutico en 65. En la
serie, el vaor predictivo positivo de la clinica fue del 85,4%, del
EEG, 82,05%, y del videoEEG, 87,2%. El valor predictivo negativo
de laclinica es de 87%, del EEG, 34,4%, y del videoEEG, 86,7%,
en subgrupos seleccionados. Diagndsticos principales: pseudocrisis
en 54 pacientes (15 de ellos con encefal opatia), epilepsia centrotem-
poral en 25, epilepsiageneralizadaidiopéticaen 10 y sintométicaen
19, epilepsia parcial idiopéticaen 16 y sintomética en 30, epilepsia
mioclonicoastética en 4, epilepsia idiopética indeterminada en 3,
epilepsia con punta-onda continua en suefio lento en 3, epilepsia
reflgga en 2 y sindrome de Lennox-Gastaut en 2. Conclusiones. En
nuestra serie el videoEEG consigue una mayor precision diagnosti-
ca que € €electroencefalograma (EEG) intercritico convencional,
siendo especialmente Util en las pseudocrisis de pacientes con ence-
falopatiay/o epilepsiay en epilepsias con mayor expresividad clini-
cay electroencefaogréfica durante € suefio —epilepsia centrotem-
poral, parcial y punta-onda continua del suefio lento (POCSL)—.

MESA N.° 2: EPILEPSIAS + MISCELANEA

0O13.

PERFIL DE EFICACIAY SEGURIDAD DE

LA ZONISAMIDA EN LA EPILEPSIA INFANTIL

A. Duat Rodriguez, J.J. Garcia Pefias, M.L. Ruiz-Falco,

L. Gonzélez Gutiérrez-Solana, L. Lopez Marin, J. Lara Herguedas
Neurologia. Hospital Infantil Universitario Nifio Jesiis. Madrid.

Introduccion. La zonisamida (ZNS) es una sulfonamida con meca-
nismo de accion multimodal que presenta un amplio espectro antie-
piléptico y se ha mostrado eficaz tanto en epilepsias generalizadas
como en epilepsias parciales y encefalopatias epilépticas de la
infancia. Objetivos. Evaluar €l perfil de eficaciay seguridad de la
ZNS como terapia afiadida en 25 nifios con epilepsia. Pacientes y
métodos. Revision retrospectiva de las historias clinicas de 25 pa
cientes consecutivos menores de 18 afios de edad tratados con ZNS
entre enero de 2003 y mayo de 2006. En todos los casos se analiza-
ron la edad, €l tipo de crisis, €l tipo de sindrome epiléptico, lares-
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puesta ala ZNS (cambios en la frecuencia mensual de las crisis) y
los posibles efectos adversos. Resultados. El 60% de |os pacientes
respondi6é con més de un 50% de reduccion en la frecuencia men-
sual delascrisis, delos cuales un 20% quedd libre de crisis. Latasa
de pacientes respondedores incluy6 un 54,5% para epilepsias par-
ciales, un 50% para epilepsias generalizadas y un 100% para ence-
falopatias epilépticas. Un 52% experimentd alguin tipo de efecto
adverso, y la somnolencia fue el efecto secundario mas frecuente
(44%). Conclusiones. La ZNS es una alternativa eficaz y segura
como terapia afadida en los sindromes epil épticos infantiles refrac-
tarios, y puede ser una aternativa eficaz en encefal opatias epil épti-
casinfantiles. Los efectos adversos suelen ser levesy transitorios si
se redlizan los aumentos de dosis de forma gradual (cada 2 sema-
nas). Se deben extremar las precauciones en pacientes con perfiles
especiaes, como las enfermedades metabdlicas (mitocondriales), y
en los pacientes con historia de alteraciones conductuales.

014.

TRATAMIENTO CON LEVETIRACETAM COMO TERAPIA
ANADIDA EN 25 CASOS DE EPILEPSIA MIOCLONICA

A. Duat Rodriguez, J.J. Garcia Pefias, M.L. Ruiz-Falco,
L. Gonzalez Gutiérrez-Solana, L. LOpez Marin, J. Lara Herguedas
Neurologia. Hospital Infantil Universitario Nifio Jesis. Madrid.

Introduccion. El levetiracetam (LEV) es un farmaco antiepil éptico
con eficacia bien definiday contrastada en epilepsias parciales tan-
to en adultos como en nifios. La experienciaen modelos animalesy
los resultados de | os estudios preliminares en epilepsias refractarias
sugieren que el LEV es (til paralos distintos tipos de crisis genera-
lizadas, con especial eficacia sobre las crisis mioclonicas. Objeti-
vos. Definir la eficaciay seguridad del LEV como terapia afladida
en 25 nifios con epilepsia mioclénica. Pacientes y métodos. Revi-
sion retrospectiva de | as historias clinicas de 25 pacientes consecu-
tivos menores de 18 afios de edad con epilepsiamiocldnica, valora-
dos en nuestra seccion entre enero de 2002 y junio de 2006 La epi-
lepsia mioclonica era idiopética en 5 casos (20%), criptogénica en
8 (32%) y sintométicaen 12 (48%), de los cuales 5 pacientes tenian
epilepsia mioclénica progresiva. Resultados. 20 pacientes (80%)
mostraron més de un 50% de reduccion de lafrecuenciamensual de
crisis, delos cuales 7 (28%) quedaron libres de crisis. Los mejores
resultados se obtuvieron en la epilepsia mioclénica juvenil (100%
de respondedores, con 75% libres de crisis). El 28% de |os pacien-
tes experiment6 algun tipo de efecto adverso, y la somnolencia fue
el efecto secundario mas frecuente (20%). Conclusiones. El LEV
es unaalternativa eficaz, seguray bien tolerada en el tratamiento de
lactantes, nifios y adolescentes con epilepsia mioclénica. Algunos
pacientes que presentan solo una respuesta inicial parcial en dosis
de 50-60 mg/kg/dia pueden quedar libres de crisis cuando se tratan
con 100 mg/kg/dia. El LEV es una aternativa eficaz en epilepsia
miocldnicajuvenil resistente a val proato.

015.

VARIACIONES EN EL ESTADO NUTRICIONAL
Y LA COMPOSICION CORPORAL TRASUN ANO
DE TRATAMIENTO CON ACIDO VALPROICO

R. Cancho Candela?, L. Martin Merino?, S. de laTorre Santos?,
JM. Bartolomé Porro? J.J. Garcia Pefias”

@pediatria. Complejo Hospitalario de Palencia. Palencia.

b Neurologia. Hospital Universitario Infantil Nifio Jestis. Madrid.

Introduccion. Laadministracién de &cido val proico se harelaciona-
do con la ganancia de peso y la obesidad. Objetivos. Andlizar si la
ganancia de peso inducida por valproico se asocia con cambios en
lacomposicion corporal. Pacientes y métodos. Se estudiaron 13 pa-
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cientes (8 varonesy 5 mujeres) en monoterapia con valproico (ran-
go de edad: de 6 meses a 13 afios). Se recogieron datos de peso,
tallay pliegues grasos a inicio del tratamiento y un afio después, y
se calculé la composicién corporal por antropometria (porcentaje
de masa grasa e indice masa magra/talla). Las variaciones de los
parametros se estudiaron mediante la t de Student para muestras
relacionadas. Resultados. La dosis promedio de valproico fue de
28,5 mg/kg/dia (1C 95%: 24,2-32,8). Parasexo y edad, €l promedio
del Z-score correspondiente a indice de masa corpora (IMC) a
inicio del tratamiento fue de —0,09 DS (IC 95%: -0,8 a +0,6). 11
pacientes aumentaron el Z-score del IMC tras un afio de tratamien-
to; el promedio fue de +0,27 DS (I1C 95%: 0,4 a+0,9). Uno delos
pacientes se situd en el rango de obesidad (+2,5 DS). Lavariacion
en el IMC no fue significativa (p = 0,058). El porcentaje de masa
grasa d inicio fue de 18,58%, y pasd a 19,40%; dicho cambio no
fue estadisticamente significativo. El indice de masa magra/talla
inicial fue de 0,15 kg/cm, y pas6 a0,17 kg/cm; esta variacion si fue
significativa (p < 0,05). Conclusiones. El valproato indujo un incre-
mento leve en el IMC. El aumento de peso constatado se debi6 en
mayor proporcion a incremento en masa magra que en masa grasa.

016.

USO DEL ESTIMULADOR VAGAL EN
LA EPILEPSIA FARMACORRESISTENTE

C. Villar Vera? A. Roche Martinez? S. Castillo Corullén?@,
M. Castell6 Pomares? G. GarciaMarch®, M. Andrés Celma?
2 Pediatria. ® Neurocirugia. Hospital Clinico Universitario de Valencia. Valencia.

Introduccion. La epilepsia farmacorresistente es una patologia de
muy dificil manejo, por lo que es esencia el desarrollo de nuevas
opciones terapéuticas como la cirugia, la dieta cetogénica o la esti-
mulacion vagal (VNS). La VNS ha demostrado su eficacia en esta
patologia, aunque la experiencia en nifios es alin escasa. Objetivos.
Analizamos |as caracteristicas de |os pacientes pediétricos alos que
se les implanta un estimulador vagal, asi como su evolucion clinica
y los efectos adversos, con el objetivo de optimizar su efecto en el
tratamiento de la epilepsia catastrofica. Pacientes y métodos. Se pre-
senta una serie de 10 pacientes con edades comprendidas entre los 6
y los 16 afios, afectados de epilepsia farmacorresistente, alos que se
les ha implantado un estimulador vagal en nuestro hospital durante
los Ultimos nueve afios. Resultados. En nuestra serie se observa un
descenso global del nimero y/o intensidad de las crisis convulsivas,
asi como unamejoriaen lacalidad de vida de los pacientes tratados
conlaVNS, sin presentar efectos secundarios remarcables. Conclu-
siones. Laterapia con estimulacién vagal se presenta como una bue-
naopcion terapéutica en nifios con epilepsia catastréfica. Su eficacia
en ladisminucién de las crisis, lamejoria en la calidad de vida, asi
como | os escasos ef ectos secundarios observados plantean |a posibi-
lidad de extender su uso en estos pacientes de forma precoz, con el
objetivo de detener en lo posible el deterioro cognitivo y psicomotor
que afecta alos nifios con epilepsia catastrofica.

017.

REVISIONES SISTEMATICASDE LA COLABORACION
COCHRANE SOBRE EPILEPSIA EN LA INFANCIA

Y LA ADOLESCENCIA: CARACTERISTICASY
LIMITACIONES DE LOSENSAYOSCLINICOS

J. Gonzélez de Dios?, A. Balaguer Santamaria®

2Pediatria. Hospital Universitario San Juan. Universidad Miguel Hernandez.
San Juan de Alicante. ® Departamento de Pediatria. Hospital Sant Joan.
Universidad Rovirai Virgili. Reus, Tarragona.

Introduccion. La Colaboracion Cochrane (CC) es la mejor fuente
de informacion secundaria, fundamentada en revisiones sisteméti-
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cas (RS) sobre intervenciones terapéuticas. Objetivos. Valorar las
caracteristicas y limitaciones de los ensayos clinicos (EC) y las RS
de una enfermedad pediatrica tan prevalente como la epilepsia,
sometida a frecuentes innovaciones terapéuticas. Pacientes y méto-
dos. Andlisis bibliométrico de las RS publicadas en la Cochrane
Library (nimero 2, 2005) sobre epilepsia en edad pediétrica: carac-
teristicas de los EC (pacientes, intervencion y resultados), aplica-
cion y conclusion de las RS. Resultados. La epilepsia es el &rea
tematica mas estudiada en neuropediatria en la CC, con un total de
24 RS. En cada unade ellas seincluyeron entre 1y 15 EC aeatori-
zados o cas aeatorizados, con un total de pacientes entre 32 y
1.498 (poblacion mixta en la mayoria, adultos y nifios). Las inter-
venciones estudiadas son farmacos antiepilépticos en 18 RSy otras
intervenciones no farmacologicas en 6 RS. Se reconocen clusters
especificos de investigacion secundaria. Conclusiones. Las limita-
ciones de los EC en este campo solo permiten obtener una toma de
decisiones basada en pruebas en un 40% delas RS. Sin embargo, se
constatan importantes areas de incertidumbre: la necesidad de EC
sobre monoterapia en distintos tipos de epilepsia, EC que comparen
los nuevos antiepilépticos entre si (no frente a placebo) y con los
clasicos, criterios de eficacia con mayor relevanciaclinica, etc. Las
guias de préctica clinica (basadas en la evidencia, pero con €l apo-
yo de métodos de consenso y opinion de expertos) intentan respon-
der alaslagunasdelosECy las RS.

0o1s.

MANIFESTACIONESEPILEPTICAS
EN NINOS CON SINDROME DE DOWN

J. LaraHerguedas®, J.J. Garcia Pefias®, L. Lopez Marin?,

M.L. Ruiz-Falcé?, L. Gonzélez Gutiérrez-Solana?,

J. Garcia Pérez®, J. Lirio Casero®

2 Neurol ogia. ? Pediatria Social. Hospital Infantil Universitario Nifio Jestis. Madrid.

Introduccion. Es bien conocido que la frecuencia de las crisis epi-
Iépticas en nifios con sindrome de Down (SD) es superior a la
poblacion general, pero inferior ala que presentan otras formas de
retraso mental. Sin embargo, se desconoce cud es la prevalencia
real de la epilepsia en esta poblacion. Objetivos. Conocer la preva-
lencia de las manifestaciones epil épticas en una poblacion con SD
y definir laevolucion natural de la epilepsia en estos casos. Pacien-
tes y métodos. Revision retrospectiva de las historias clinicas de
925 nifios con SD valorados en nuestro hospital entre enero de
1996 y junio de 2006. En todos los casos se analizaron la edad, el
sexo, los antecedentes familiares de patol ogia neurol égica, las mal-
formaciones congénitas, €l tipo de crisisal inicio, laevolucién dela
epilepsia, la semiologia neurol égica, las alteraciones del electroen-
cefalograma (EEG) y los hallazgos de neuroimagen. Resultados. 14
de los pacientes (1,5%) presentaron crisis epilépticas en algin
momento de su evolucion; de éstos, 10 (71,4%) tuvieron espasmos
infantiles como inicio epiléptico y 4 (28,6%), crisis parciales. Dos
pacientes (14,3%) desarrollaron un sindrome de Lennox-Gastaut
evolutivo. Ningun paciente presentaba malformacién del desarrollo
cortical ni signos de infarto cerebral en los estudios de neuroima-
gen. Tres pacientes (21,4%) desarrollaron semiologia evolutiva de
trastorno de espectro autista. Tan sélo 2 casos (14,3%) cursaron
como epilepsia refractaria. Conclusiones. Existe una frecuencia
superior de crisis epilépticas en nifios con SD con respecto a la
poblacion general. Los espasmos epil épticos suponen €l tipo mas
frecuente de crisis. En lamayoria de los casos la epilepsia responde
bien alos farmacos antiepil épticos convencionales.
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019.

EPILEPSIA REFLEJA GENERALIZADA INDUCIDA
POR ESTIMULO SENSORIAL: FIJACION OCULAR.
DESCRIPCION DE UN CASO CLINICO

N.K. Basile Riera? T. Espinette? R. Maria Elena?

S. Angel 2 P. Ménica®, M. Karelia?

2 Neurologia Pediatrica. Hospital de Nifios J.M. de los Rios. ® Neurologia.
Hospital Clinico Universitario de Caracas. Caracas, Venezuela.

Introduccion. Las epilepsias reflgjas son aquellas en las que los
pacientes solo tienen crisis inducidas por estimulos sensoriales
especificos. Su prevalenciaes del 4 a 7% de las epilepsias. Objeti-
vos. Describir las caracteristicas clinicas y paraclinicas de la pa-
ciente femenina con epilepsiareflgja por estimulo visual. Caso cli-
nico. Una preescolar de 4 afios, que a los 3 presentaba episodios
mioclonicos y dos meses después, crisis atonicas astéticas durante
la alimentacion (a acercar el cubierto a la boca), la marchay en
otras circunstancias en las cuales hay fijacion ocular. Al cerrar los
0jos y suprimir €l estimulo visual, no presentaba el episodio con-
vulsivo. Recibia mUiltiples farmacos antiepil épticos con escasa res-
puestay no tenia antecedentes perinatal es importantes. Anteceden-
tes familiares: cuatro primos por linea paterna con epilepsia. Exa-
men fisico: dislalia, nivel cognitivo acordey resto normal. Paracli-
nicos: electroencefalograma (EEG) interictal (suefio inducido),
brote de polipunta-onda generalizada; sin respuesta fotoparoxistica
durante la esfinterotomialateral izquierda (ELI); videoel ectroence-
falograma (video-EEG): brote de ondas lentas generalizadas, a ele-
vado voltaje, que aparecen con €l episodio convulsivo; tomografia
computarizada por emisién de fotdon Unico (SPECT, ictal): focos
hipercaptantes en la region parietooccipital y € 16bulo temporal.
Conclusiones. La sensibilidad a la fijacion visua sin respuesta fo-
toparoxistica se ha identificado como una entidad separada dentro
de la epilepsia reflegja del sistema visual. Las crisis se inducen por
el estimulo sensorial: fijacion y vision central. Al suprimir la fija-
cion visual, se evidencian en el EEG descargas paroxisticas genera-
lizadas u occipitales. Las crisis desencadenadas por estimulos vi-
suales son un tipo poco comdn de epilepsia refleja, por lo que la
descripcion de este caso clinico es importante.

020.

EPILEPSIA MIOCLONICA PROGRESIVA DE LAFORA
CON LA MUTACION EPM2B: ;ESUNA FORMA
MASBENIGNA DE LA ENFERMEDAD?

M. Ruiz-Falcé Rojas?, L. Gonzélez Gutiérrez-Solana?,

J. LaraHergueda? J.J. Garcia Pefias? A. Duat Rodriguez @,
. Prada®, C. Fournier ©

2 Neurologia. ® Anatomia Patol égica. ¢ Psicologia.

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesiis. Madrid.

Introduccion. La epilepsia mioclonica progresiva de Lafora es una
enfermedad autosdmica recesiva de inicio en la adolescencia, que
cursacon crisis epilépticas, demenciaprogresivay fallecimiento 10
afios después del comienzo. Se define por la existencia de inclusio-
nes intracitoplasmicas, |os llamados cuerpos de Lafora, en las célu-
las del sistema nervioso central, higado, miscul o esquel ético, cora-
zony piel. En 1998 seidentificd el gen EMP2A relacionado con el
70% de los casos. En 2003 se identificd el gen EMP2B, que algu-
nos autores relacionan con los casos de evolucion mas favorable.
Caso clinico. Se presenta el caso de un adolescente de 15 afiosy 9
meses, escolarizado en su curso, con la enfermedad de Lafora en
seguimiento en nuestro servicio desde los 6 afios, tras el hallazgo
de cuerpos de Lafora en una biopsia hepética realizada por presen-
tar una elevacién de enzimas hepéticas. Se realizaron evaluaciones
periodicas desde el punto de vista neurol dgico, neurofisiolégico y
neuropsicolégico. En el perfil neuropsicol 6gico se observaron leves
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signos de deterioro. En un registro electroencefalogréfico a los 14
afios y 2 meses se observaron mioclonias epilépticas, y unos dias
después present6 unacrisis convulsiva. Esta en tratamiento con &ci-
do valproico. En €l estudio molecular se demostro la presencia de
la mutacion P69A en el exdn Unico del gen EPM2B en homocigo-
sis. Conclusiones. 1) Los cuerpos de inclusion de Lafora pueden
encontrarse en nifios sin sintomatologia neurolégica. 2) El segui-
miento de estos pacientes trae consigo problemas médicosy éticos.
3) Esposible que los casos asociados a gen EPM2B sean de evolu-
cién més benigna.

021

SINDROME DE NEVUS EPIDERMICO

M. Rivera? M. Parrilla? C. Martinez®,

M.J. Miras®, C. Robles?, A. Galdon®

2 pediiatria. ® Neurofisiologia. Hospital Universitario Virgen de las Nieves.
Granada. ° Neonatologia. ¢ Neuropediatria. Hospital Universitario Clinico
San Cecilio. Granada.

Introduccion. La asociacion de defectos congénitos de la piel, €
sistemanervioso central (SNC), los ojos y/o el esquel eto fue defini-
daen 1968 como sindrome de nevus epidérmico (SNE). En la Ulti-
ma revision de este sindrome publicada en e-medicine (marzo de
2005) se incluyen seis entidades definidas por criterios clinicos,
histopatol dgicos y genéticos. Objetivos. Larevision del SNE apro-
posito de dos casos diagnosti cados en | os Ultimos tres afios en nues-
tro centro. El estudio y el tratamiento del cuadro convulsivo que
caracteriza este sindrome, su evolucién, control y seguimiento.
Casos clinicos. Caso 1: recién nacido (RN) que presento crisis epi-
Iépticas incoercibles desde su nacimiento. P. de imagen: hemime-
galencefalia derechay displasia cortical. Mancha de color café con
leche en cara. Asimetriafacial. Durante dos meses present6 convul-
siones incontrolables con deterioro neurol dgico. Videoel ectroence-
falograma (video-EEG): sindrome de Ohtahara. Tratamiento:
hemisferotomia funcional. Caso 2: RN con crisis subintrantes in-
controlables desde el nacimiento. Nevus extenso en hemitorax iz-
quierdo y lesiones alopécicas. Resonancia magnética (RM): displa-
sia cortical. Electroencefalogramas (EEG) normaes. Video-EEG:
actividad bioel éctrica desorganizada y asimétrica de claro predomi-
nio en el hemisferio izquierdo. Actualmente: sindrome de West.
Conclusiones. 1) El video-EEG vy las pruebas de neuroimagen son
de gran importancia para la localizacion del érea epileptogenay la
valoracion de la evolucion y la respuesta a | os tratamientos recibi-
dos. 2) Inicio de las crisis en la regién cerebral homéloga al hemi-
cuerpo donde esta el nevus. 3) Importancia de la busqueda de las
lesiones dérmicas ante la clinica neurol égica. 4) Necesidad de aten-
cién tempranay control evolutivo debido a mal prondstico. 5) Ini-
cio precoz del cuadro convulsivo en ambos casos; € sindrome de
Ohtahara (caso 1) es el méas precozmente intervenido en Espafia.

022.

SINDROME DEL NINO ZARANDEADO

M.A. Ferndndez Cuesta? R. Fernandez Martinez?,

A. GarciaRibes®, M.J. Martinez Gonzélez",

JM. PratsVifias®, JM. Santolaya Jiménez?

@Unidad de Neuropediatria. Hospital de Basurto. Bilbao, Vizcaya.

b Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

Introduccion. El sindrome del nifio zarandeado (SNZ) es unaforma
devastadora de maltrato, con una mortalidad de 25-30% y un gran
porcentaje de secuel as tales como ceguera, retraso mental o parali-
sis cerebral. Caso clinico. Una nifia de 4 meses y medio ingresada
por encefal opatia aguday convulsiones. Como Unico antecedente, a
los 3 meses ingresd por una caida casual —latomografia axial com-
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putarizada (TAC) craneal fue normal—. Los padres referian rechazo
de tomas, vomitos y somnolencia de 4-5 dias, y consultaban por la
crisis convulsiva. Exploracion: afectacion del estado general, des-
conexion, desviacion de la mirada, hipotonia y sacudidas de las
extremidades. Con la sospecha inicial de una lesion cerebral no
accidental, se realiz6 otro escaner que también fue normal. Se des-
carté laetiologiainfecciosay metabdlica. La resonancia magnética
(RM) craneal alos siete dias mostré un aumento de la densidad en
los nlicleos de labase y pequefias hemorragias subdural es occipita-
les. En el fondo de ojo se observaron hemorragias retinianas bilate-
rales. Con estos datos se diagnostico un SNZ y se contact6 con un
asistente socia. Con el tratamiento sintomético cedieron las con-
vulsiones 'y recuper6 € nivel de conciencia, pero siguié presentan-
do unamarcada hipotoniatruncal y lafaltade respuesta a estimulos
visuales. Actualmente, a pesar de la mejoria clinica, hay datos de
mal prondstico, el PC ha caido por debajo del P3y en laneuroima-
gen se observa una importante atrofia cerebral. Conclusiones. El
diagndstico del SNZ se sigue basando en un alto indice de sospecha
y la presencia de encefalopatia aguda, hemorragia subdural y/o
subaracnoidea, y hemorragias retinianas. Una TAC cerebral inicia
normal no lo descarta. Los pediatras tenemos un papel fundamental
en la prevencion del maltrato en €l nifio y en su répido reconoci-
miento cuando éste ocurre.

023.

MARCHA PARETICA Y SIRINGOMIELIA

R. Ranz Angulo, S. Miralbés Terraza, A. Garcia Oguiza,
R. Cabrerizo de Diago, J.L. Pefia Segura, F.J. Lépez Pison
Unidad de Neuropediatria. Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. La siringomielia es una cavidad centromedular de
naturaleza no tumoral. Con frecuencia es asintomética. Puede pre-
sentar una clinica variable segin la afectacion de la lesion de las
diferentes vias o cordones medulares. Localizada principalmente a
nivel cervicodorsal, se asocia con frecuencia ala malformacién de
Chiari de tipo I. Su evolucion es impredecible. Caso clinico. Un
nifio de 6 afios, sin antecedentes familiares resefiables, con desarro-
Ilo psicomotor normal, excepto la marcha torpe desde su inicio.
Exploracién fisica alos 4 afios con hipertonia distal en extremida-
des inferiores (mayor en la izquierda) e hiperreflexia patelar sin
aumento del area reflexdgena; actualmente no se evidencia una
hipertoniay los reflejos son débiles. También se observa una debi-
lidad distal y la marcha parética con caidade antepiés, flexion dela
rodillay dificultad en la marcha de los talones. Sensibilidades con-
servadas. No tiene dolores. No hay alteraciones en las extremidades
superiores. Examenes complementarios. electroneurografia (ENG),
electromiografia (EMG) y resonancia magnética (RM) craneocer-
vical normales. RM medular (sin cambios en siete meses): lesion
cistoidea intramedular filiforme D3-D7. Conclusiones. Se planted
laposibilidad de paraparesia espastica familiar, pero la siringomie-
liadorsal podriajustificar |a paraparesia por afectacion delaprime-
ramotoneurona. Destacamos laimportancia de larealizacion de la
RM detodo el sistemanervioso central (SNC). El tratamiento de la
siringomielia es controvertido. En muchos casos no hay progresion
0 ésta es muy lenta. Hay casos de regresion espontanea. En los
casos progresivos se aconseja la descompresion quirdrgica si hay
anomaliade Chiari detipo | asociada, y en su ausencia se debe con-
siderar laderivacion de lacavidad. Es esencia el seguimiento clini-
co y radioldgico. En nuestro paciente, actualmente no se plantean
dudas en cuanto ala actitud expectante.
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024.

SINDROME DE APNEA CENTRAL DEL SUENO
COMO PRIMERA MANIFESTACION DE
MALFORMACION DE CHIARI TIPO |

S. Miradbés Terraza?, A. Garcia Oguiza?, V. Jiménez Escobar @,

I. Sdenz Moreno?, M.T. Jiménez Fernandez , M. CosculluelaAisa?,
R. Ranz Angulo? M. DuplaArenaz? A. Marco Rived®,

J.L. Pefia Segura? J. L6pez Pison?

2 Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de Neumologia Infantil.

Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. La malformacion de Chiari de tipo | consiste en €l
descenso de las amigdal as cerebel osas a través del foramen magno.
Con frecuencia es asintomatica, pero puede presentar una clinica
por la afectacion del cerebelo, el troncoencéfalo, la porcion supe-
rior delamédulacervical y los pares craneal es bajos. Objetivos. Se
presenta nuestra experiencia de 16 afios con 15 casos de malforma-
cién de Chiari detipo I; sdlo en dos casos existen sintomas atribui-
blesalaanomaliade Chiari del, y en unade ellas|a primera mani-
festacion clinica consistié en un trastorno respiratorio durante el
suefio. Caso clinico. Una nifia de 15 afios con tos crénica diaria,
agravada por €l gercicio, de cinco afios de duracion. La madre
observaba desde hacia un afio que, a dormir, lanifiarealizaba repe-
tidamente pausas de apnea. Tenia cefaleas ocasionales e hipersom-
nolenciadiurna. Las exploraciones fisicay neurol 6gica fueron nor-
males, salvo por la ausencia de reflgjo nauseoso bilateral. El estu-
dio polisomnogréfico nocturno evidencid un patrén pseudoperiodi-
co con aternancia de pausas de apnea con ciclos de respiraciones
profundas, con graves repercusiones gasomeétricas y sobre la fre-
cuencia cardiaca. La resonancia magnética (RM) mostré la anoma-
liade Chiari detipo I. Laventilacion mecanica no invasiva supuso
unamejoria clinicay gasométrica en la paciente. Conclusiones. La
descompresion quirlrgica es discutida y estaria indicada de forma
precoz antes de que apareciera el dafio neuroldgico irreversible. Se
asocia con una reduccion significativa en €l nimero de apneas cen-
tralesy microarousales. Se recomienda en casos sintométicos o con
progresion radioldgica o clinica de la anomalia de Chiari o de la
siringomielia asociada.

MESA N.° 3: GENETICA - DISMORFOLOGIA

025.

AGENESIA DEL CUERPO CALLOSO ASOCIADA
A UN QUISTE INTERHEMISFERICO GIGANTE.
IMPLICACIONESCLINICASY TRATAMIENTO
M.J. Casartelli Galeano

Neuropediatria. Hospital Sant Joan de Déu.

Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccion. La agenesia del cuerpo calloso puede asociarse con
frecuencia a los quistes interhemisféricos gigantes que forman par-
te de las anomalias de la formacion cerebral. En conjunto tienen
una evolucion relativamente previsible, que puede acompafiarse
por otras malformaciones. Si bien es poco frecuente, tanto la facili-
dad del diagnéstico como € tratamiento de sus complicaciones
obligan a su conocimiento adecuado. Objetivos. |dentificar la for-
ma de presentacion clinica de | os pacientes con agenesiadel cuerpo
calloso y quiste interhemisférico gigante. Evaluar el prondéstico de
los pacientes en funcién a su sintomatologia, complicacionesy tra-
tamiento recibido. Pacientes y métodos. Se revisaron las historias
clinicas de ocho pacientes diagnosticados de agenesia del cuerpo
calloso y quiste interhemisférico gigante, que se encontraban en la
base de datos de un hospital de referencia entre marzo de 1996 y
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marzo del 2006. Resultados. Cinco pacientes fueron de diagndstico
prenatal y se sospechd de otros tres por sus manifestaciones clini-
cas, de todos, solo dos presentaron retraso psicomotor. Seis requi-
rieron derivacion ventriculoperitoneal (DVP) en algiin momento de
su evolucion. En general, la evolucion alargo plazo fue favorable.
Conclusiones. Lapresenciade agenesiadel cuerpo calloso asociada
a quiste interhemisférico gigante no siempre se acompafia de un
mal prondstico. El seguimiento inmediato, una vez diagnosticado,
favorece la disminucién de las complicaciones y mejora el pronos-
tico de los pacientes.

026.

ANOMALIASEN EL GEN LIS-1 EN DIFERENTES
ALTERACIONESESTRUCTURALES CORTICALES

F. Carrataa? S. Martinez®, P Andreo®, T. Escamez?

2 Pediiatria. Unidad de Neuropediatria. ® Instituto de Neurociencias.
Universidad Miguel Hernandez. Elche, Alicante. ¢ Pediatria.

Hospital Universitario de San Juan de Alicante. Sant Joan d' Alacant.

Introduccion. Las anomalias en laestructuradel gen Lis 1 (AE-Lisl)
(y los genes en laregion criticade lalisencefalia17p13.3) y su ex-
presion se encuentran en la base de algunas malformaciones del
sistema nervioso central (SNC), como €l sindrome de Miller-Die-
ker, aunque también en otras alteraciones corticales menos especi-
ficas. Objetivos. Valorar la presencia de AE-Lisl en pacientes neu-
ropediétricos con diferentes anomalias estructurales del SNC. Pa-
cientesy métodos. A 10 pacientes (dos nifias y ocho nifios) con epi-
lepsia (en cinco casos), retraso de los hitos del desarrollo (en cua-
tro) y sindrome de Walker-Warburg (en uno), se les hicieron reso-
nancias magnéticas (RM) encefdlicasy andlisis de la secuencia ge-
némicadel gen Lisl (andlisis de cuatro microsatélites: EST001616,
WII5114, RH12602, D17S1267). Resultados. Se detectaron tres
deleciones del D17S1866 (paquigiria con retraso psicomotor, dos
displasias corticales focales, una con epilepsia parcia y otra con
epilepsia parcia y retraso mental leve; un paciente con paquigiria
muestra una alteracion en la expresion de Lisl —marcador Lisl del
ADN complementario (ADNCc)—, dosinsercionesen el D175 (dis-
plasia cortical con hipotonia y monoparesia izquierda, y otro con
hemiatrofia cerebral con retraso mental y del lenguaje), dos muta-
ciones en e D17S79-2 —€l sindrome de Walker-Warburg muestra
una alteracion de la expresion del Lisl (marcador Lisl del ADNc)—
y otro con retraso de la mielinizacion, epilepsia mioclonica) y tres
sin ningun hallazgo genético —paquigiria con epilepsia parcia y
trastornos generalizados del desarrollo (TGD), displasia focal con
estatus convulsivo y asimetria interhemisférica y TGD-. Conclu-
siones. 1) Las AE-Lisl (17p13.3) son atamente prevalentes en dife-
rentes expresiones fenotipicas de las displasias corticales. 2) Lacli-
nica més frecuente fue la epilepsia seguida del retraso mental en
diferentes grados.

027.

SINDROME 18q CON DIFERENTE EXPRESIVIDAD
CLINICA: PRESENTACION DE DOS CASOS

P. Barros Garcia® A. Lépez Lafuente? |. Arroyo Carrera?,
M.J. Lépez Rodriguez® M.J. Gonzélez Garcia? M.J. Lavilla®,
J. GarciaMancha®, V. Carretero Diaz?

2 Pediiatria. ® Otorrinolaringologia. ¢ Radiologfa.

Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres.

Introduccion. El sindrome 18q pertenece a un grupo de sindromes
de deficiencia o delecién caracterizados por retraso mental y mal-
formaciones congénitas. Consiste en la pérdida terminal del brazo
largo del cromosoma 18. Tiene su base en la haploinsuficiencia de
multiples genes, entre los cual es suele encontrarse el gen de lapro-
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teinabasicadelamielina. Se trata de unade |as del eciones mas fre-
cuentes, que ocurre en aproximadamente 1 de cada 40.000 recién
nacidos vivos. El fenotipo presenta una gran variabilidad y se
caracteriza por retraso mental y del crecimiento, conductos auditi-
VOs estrechos o atrésicos, hipoacusia, anomalias faciales, genitales
y delos pies. Su gravedad depende del tamafio de la regién cromo-
somica. Casos clinicos. Caso 1: un gemelo dicoriénico, defertiliza-
cion in vitro. En e momento del nacimiento present6 genitales
ambiguos, frente amplia, hipoplasia mediofacial, estenosis de los
conductos auditivos externos (CAE), orejas de implantacion baja,
boca en carpay filtrum plano. Su evolucién fue a retraso mental
con conducta autista, retraso del crecimiento y sordera neurosenso-
rial. También desarrollé la enfermedad celiaca y Arnold-Chiari.
Caso 2: una nifia de 10 afios remitida para un estudio por retraso
mental. Presentaba hipoacusia mixta, estenosis de los CAE, fistula
del conducto tirogloso, pies cavos, hallux valgusy adrenarquia. En
ambos casos se encontrd desmielinizacion en laimagen de resonan-
cia magnética cranea y se hallo la ateracion cromosdémica en €
cariotipo. Conclusiones. Existe unagran variabilidad en laexpresivi-
dad clinica del sindrome 18q puesto que en la relacion genotipo-
fenotipo influyen diversos factores como el grado de afectacion ge-
nética, factores ambientales o el posible imprinting de genes en 18q.

028.

AMPLIO ESPECTRO FENOTIPICO DEL
CMT4C EN PACIENTESHOMOCIGOTOS PARA
LA MUTACION PARG1109X EN EL GEN SH3TC2

J. Colomer Oferil 3 R. Gooding®, R. King®,

A. Nascimento Osorio? L. Kalaydjieva®

@Unidad de Patologia Neuromuscular. Servicio de Neurologia.

Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

b Laboratorio de Genética Molecular. University of Western Australia.
Perth, Australia. ¢ Departamento de Neurologia. University College London.
Royal Free Campus. Londres, Gran Bretafa.

Introduccién. Recientemente se identifico en una gran familia una
nueva mutacion fundacional gitana p.Argl109X en el gen
SH3TC2 (KIAA) 1985. Objetivos. La presente comunicacion expo-
ne el amplio espectro fenotipico del CMT4C en un homogéneo
grupo de pacientes. Pacientes y métodos. La serie incluye nueve
pacientes pertenecientes a una gran familia gitanay dos afamilias
independientes. Resultados. Las familias A y B: los sintomas del
probando y sus dos primos, que consistian en trastornos de la mar-
cha, seiniciaron arededor de los 5 afios. No se identificd en ellos
ninguna afectacion de pares craneales. Lafamilia C: el cuadro cli-
nico de los dos hermanos af ectados se caracteriz6 por uninicio tar-
dey progresivo de la neuropatia, |a afectacion de los pares cranea-
les y la relativa preservacion de las extremidades superiores. La
familia D: la paciente afectada correspondia a la hija de una afec-
tada de la familia C, con una clinica similar a la de su madre. La
familia E: los tres hermanos afectados presentaron el fenotipo més
severo. El paciente mayor muri6 a los 22 afios. Su hermano fue
hipoténico en el nacimiento, nunca caminé y desarroll6 una gran
escoliosis. La hermana de 8 afios estuvo gravemente afectada por
una ataxia periférica. Los dos pacientes restantes, no relacionados
con los anteriores, de 13 y 3 afios, presentaron un retardo motor y
una marcha inestable. Los estudios de electromiografia (EMG)
confirmaron en todos una neuropatia de carécter desmielinizante.
Conclusiones. 1) Destaca el amplio espectro fenotipico de la muta-
cion. 2) El cribado de la mutacion R1109X del gen SH3TC2
(KIAA) 1985 debe formar parte del panel diagnostico de pacientes
deetniagitanay CMT.
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029.

NUESTRA EXPERIENCIA EN LOS ESTUDIOS GENETICOS.
ACTUALIZACIONY PLANTEAMIENTO DE FUTURO

A. GarciaOguiza® S. Miralbés Terraza® M.T. Jiménez Fernandez?,
M. DupldArenaz?® M.T. Calvo Diaz®, M.C. GarciaJiménez °,

A. Baldellou Vazquez ¢, J.L. Pefia Segura?, J. L6pez Pison?
2Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de Genética.

¢Unidad de Metabolismo. Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. En ‘la erade lainformacion’ y avances en genética,
|as exigencias diagndsticas aumentan. Objetivos. Conocer laevolu-
cién de los estudios genéticos en nuestra Unidad de Neuropediatria
como punto de partida de su actualizacion racional. Pacientes y
métodos. Revisién de nuestra base de datos desde mayo de 1990.
Comparamos |os estudios genéticos realizados, normales y altera-
dos, hasta mayo de 1995 con los realizados hasta julio de 2006.
Resultados. Véase la tabla. Conclusiones. Sereflgja el aumento de
lagenéticaen el estudio de muchos problemas neuropediétricos. En
algunos casos la indicacion es clara. Nos planteamos su indicacion
de formarutinaria en casos sin diagndstico etiol égico preciso, muy
frecuentes en | as casuisti cas neuropediétricas, asi como en casos de
diagnostico establecido con disponibilidad de estudio genético. Se
debe considerar en cada caso su coste 'y sus potenciales beneficios.

Tabla 029.
De mayo de 1990 De mayo de 1990
a mayo de 1995 a julio de 2006
(2.046 ninos) (9.255 nifios)
Total % Total %
Cariotipo N 165 86 842 92,3
A 27 14 70 7
X fragil N 0 352 975
A 0 9 2,5
Angelman N 0 38 90,5
A 0 4 9,5
Prader-Willi N 0 24 85,7
A 0 4 4,3
Steinert N No consta 24 70,6
A 2 10 29,4
NF1 N 0 34 64,1
A 0 19 35,9
Distrofinopatia N No consta 1 55
A 1 9 45
Rett N 0 5 71,4
A 0 2 28,6
CMT1 N 0 17 70,8
A 0 7 29,2
ADN mitocondrial N 0 26 86,7
A 0 4 23,3
AME N 0 1 1,1
A 0 8 88,9
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030.

SINDROME DE BANNAYAN-RUVAL CABA-RILEY: A PROPO-
SITO DE UN CASO CON MUTACION INTRONICA PROFUNDA

D. Martin Fernandez-Mayoralas? N. Mufioz Jarefio ©,

L. Izquierdo®, B. Calleja, A. Fernandez-Jaén?

2 Neuropediatria. ® Genética. Hospital de la Zarzuela. ®Neuropediatria.
Hospital Clinico San Carlos. 9 Pediatria. Atencién Primaria. Madrid.

Introduccion. El sindrome de Bannayan-Ruvalcaba-Riley (SBRR)
es una enfermedad autosémica dominante caracterizada por lesio-
nes hamartomatosas variadas que afectan a diversos tejidos. Los
tumores mas frecuentes son los lipomas y las malformaciones vas-
culares (hemangiomas). El SBRR se caracteriza por producir ma-
crosomiay macrocefalia en lamayoria de los pacientes afectados y
aveces unamiopatialipidica, retraso mental deleve agravey tiroi-
ditis autoinmune. Algunos casos del SBRR se asocian amutaciones
en la linea germina del gen de supresién tumoral del gen PTEN.
Caso clinico. Una nifia de 12 afios que acude a nuestro Servicio de
Neuropediatria por presentar hemangioma lingual, macrosomia sin
macrocefalia, tiroiditis autoinmune y problemas escolares que lle-
varon a diagndstico de trastorno por déficit de atencion e hiperac-
tividad. Ante la sospecha de un SBRR, se realiz6 un test genéticoy
se detectd la variante intronica del gen PTEN. Conclusiones. El
SBRR es un trastorno infradiagnosticado, con frecuencia secunda-
rio amutaciones del gen PTEN y con clinica neurolégica variable.
Las mutaciones en diferentes splice-sites de PTEN producen dele-
ciones de diferentes exones que conducen a resultados distintos. La
paciente presenté una mutacion en el intron profundo (deep intro-
nic mutation) que probablemente conlleva el ‘salto’ (skipping) del
exon 3, 1o que a su vez produce un fenotipo particular y més leve
que otros tipos de mutaciones a respetar el marco de lecturadel gen.

031.

SINDROME DE MORNING GLORY E HIPOPLASIA
DE LA ARTERIA CAROTIDA INTERNA

L. Escriva Cholbi & M. Andrés Celma?, S. Hernandez Muela?,

M. Castell6 Pomares? F. Mulas Delgado®

2Neurologfa Pediatrica. Hospital Clinico Universitario. ® Neurologia Pediatrica.
Instituto Valenciano de Neurologia Pediatrica (INVANEP). Valencia.

Introduccion. El sindrome de morning glory es una anomalia con-
génita del disco Optico, poco frecuente y de caréacter generalmente
unilateral. Puede asociar manifestaciones oculares, alteraciones
congénitas del prosencéfaloy alteraciones de lalineamedia, de ahi
laimportancia de realizar pruebas complementarias para descartar
patologias asociadas. Caso clinico. Se presenta €l caso de un nifio
de 3 afios de edad recientemente diagnosticado de este sindrome 'y
sin antecedentes personales y familiares de interés. Ante la posible
asoci acion de una patol ogia asoci ada posiblemente asintomética, se
solicita: ecografia abdominal: normal (se descarta el sindrome re-
nal-coloboma); estudio electroencefal ografico: normal; resonancia
magnética cerebral: normal; panangiografia encefdlica: hipoplasia
de arteria carétida primitiva e interna derechas con hipoplasiarela-
tiva de la arteria oftdmica de este lado. Interpretacion: anomalia
displasica (hipoplasia) de lavascularizacion cerebral ipsilateral ala
displasia ocular, relacionadas. La vascularizacion queda compensa-
da por los vasos contralaterales y no se observan anomalias en el
poligono de Willis ni en los vasos de nicleos de la base (se descar-
tala enfermedad de moyamoya). Conclusiones. Ante un diagnosti-
co de sindrome de morning glory, al ser poco frecuente, hay que
realizar pruebas de imagen para descartar |as patol ogias asociadas.
En este caso se detecta una hipoplasia de carétida interna derecha
totalmente asintomética, aunque es importante valorar una posible
relacion con la enfermedad de moyamoya, de mal prondstico.
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032.

ATAXIA DE FRIEDRICH DE INICIO
PRECOZ EN EL PRIMER ANO DE VIDA

K. HervasVerge? A. de laMorena Campillo?,

P. Andreo Lillo? F. Carratal®, IM. Millan®

2 pediiatria. ° Pediatria. Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario de
Sant Joan d’ Alacant. Sant Joan d’ Alacant. ¢ Genética. Hospital Universitario
La Fe. Valencia.

Introduccion. La ataxia de Friedrich (AF) es una ataxia hereditaria
autondmica recesiva, cuya clinica, fisiopatologia y genética son
bien conocidas, 0 que permite establecer los tratamientos para sus
complicaciones. La edad media de inicio en la infancia es de 6,1
afios. Objetivos. Descripcion de un caso con inicio en la época de
|actancia como retraso de los hitos del desarrollo y tratamiento con
coenzima Q (CoQ) y L-carnitina. Caso clinico. Un hijo Unico de
padres caucasi cos sanos que presenta ala edad de 6 meses un estan-
camiento de los hitos del desarrollo, reflujo gastroesofagico e hipo-
tonia axial. Inicia el gateo alos 22 meses, marcha con apoyo alos
28 y consigue la marcha auténoma a los 4,83 afios. Los reflejos
patelares son normales. Muestra hipercol esterolemia, C26 en botdn
lipidico, 0,86% peso/peso, lactico, amonio, AA, &cidos organicos,
cultivo de fibroblastos normales. Homocigoto para el gen FRDA
(Exp/Exp). A 10s 18, 30 y 42 meses muestraretraso de lamieliniza-
cion en laresonancia magnética (RM) que se mantiene sin cambios
significativos. Electroneurografia (ENG) normal. A los 3,58 afios,
el electroencefalograma (EEG) mostraba paroxismos punta onda
de predominio izquierdo que se normaliza espontaneamente alos 4
afos. A esta edad, los potenciales evocados auditivos del tronco
cerebral (PEATC) tienen aumentos de las ondas 111 y V. A los 5
afos tiene PPEE somestésicos anormales por |atencias aumentadas
en el nervio mediano izquierdo. Ecocardiografia normal. La intro-
duccién de L-carnitinay CoQ resulta en una brusca mejoriamotora
que se enlentece inmediatamente (evolucion en video). Conclusio-
nes. LaAF se puede presentar en épocas precoces de la vida con un
patron clinico poco orientativo del problema etiol dgico.

033.

LESIONES CEREBELOSASY PREMATURIDAD.
SINDROME DE JOHNSEN-TARBY-LEWIS

C. Gémez Lado 2 J. Eirfs Pufial & A. Alvarez Moreno ®,
A. Alonso Martin ®, M. Castro-Gago 2

2 Neuropediatria. ® Radiologia. Hospital Clinico Universitario.
Santiago de Compostela.

Introduccion. El sindrome de Johnsen-Tarby-Lewis es una forma
de pardlisis cerebral que cursa con atrofia pontocerebelosa severay
ocurre tipicamente en grandes prematuros. Se relaciona con even-
tos que ocasionan hipoxia-isquemia o hipotension arterial que con
frecuencia tienen lugar en este grupo de pacientes. Como conse-
cuencia de una inadecuada autorregulacion del flujo sanguineo
cerebral se produce una hipoperfusin cerebel osa que puede condi-
cionar lesiones severas a ese nivel. Objetivos. Se describen de for-
ma detallada tres nifios con pardlisis cerebral, afectacion cerebelosa
y antecedentes de prematuridad. Pacientes y métodos. Revision de
historias clinicas y material audiovisua de los pacientes. Resulta-
dos. En los tres casos existe el antecedente de prematuridad con
una edad gestacional menor a29 semanas, peso inferior a1.400 gy
un periodo neonatal complicado. Padecen distintas formas de para-
lisis cerebral: unatetraparesia espastica, una diplejia espasticay, €l
tercero, una diplejia atéxica asociada a un sindrome de desequili-
brio. La neurcimagen mostré una leucomalacia periventricular y
una atrofia cerebel osa en todos los casos. Conclusiones. La atrofia
pontocerebel osa es unalesion poco documentada en relacion con la
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prematuridad. En los Ultimos afios, diversas publicaciones destacan
la importancia de esta asociacion, si bien las referencias a escala
nacional son escasas. A pesar de €llo, es posible que la afectacion
cerebel osa sea un hallazgo relativamente frecuente en los grandes
prematuros.

034.

SINDROME DE NORRIE:
DESCRIPCION DE DOS CASOS CLINICOS

S. Cadtillo Corullén, M. Castell6 Pomares,
M. Andrés Celma, A. Roche Martinez, M. Aleu
Neuropediatria. Hospital Clinico Universitario de Valencia. Valencia.

Introduccion. La enfermedad de Norrie es una causa de leucocoria
muy poco frecuente, de herencia recesiva ligada a cromosoma X,
caracterizada por displasia retiniana congénita (cambios fibrovas-
culares) que se manifiesta como cegueraneonatal progresiva. En su
curso evolutivo se aprecia sorderaneurosensorial degenerativaen el
50% delos casosy retraso psicomotor en el 30%. Pacientesy méto-
dos. Descripcion de dos casos clinicos y revision bibliogréfica. Se
presenta la historia de dos primos que consultan por ‘ movimientos
anormales’ (crisis con hipertonia de los cuatro miembros, seguidas
de hipotonia generalizada, de aparicién nocturna) y alteracion del
ciclo vigilia-suefio; previamente habian sido diagnosticados de
hemorragia vitrea bilateral congénita tras apreciar leucocoria al
nacimiento. Las exploraciones complementarias (electroencefal o-
gramadurante lavigiliay privacién de suefio, ecografia transfonta-
nelar, tomografia axial computarizada y resonancia magnética ce-
rebral) son normales, y esté pendiente la realizacion de un video-
electroencefalograma. Serealizo el fondo de 0joy, ante la sospecha
clinica de la enfermedad de Norrie, se solicito €l cariotipo (atera-
cién del exdn 2 en e cromosoma Xpll). Dadalaclinica, seinicio
un tratamiento antiepiléptico, que fue parcialmente efectivo en uno
de los pacientes y hubo de retirarse en el otro por su ineficacia
Conclusiones. En los casos de leucocoria es importante tener pre-
sente esta enfermedad, puesto que se debe establecer el diagndstico
diferencia con laretinopatia de la prematuridad, |a persistencia del
vitreo primario y, lo més importante por su prondstico, el retino-
blastoma. El prondstico de la enfermedad es incierto y no existe un
tratamiento eficaz establecido, puesto que las lineas actuales de
investigacion apuntan hacia la descripcion de la patogénesis de la
enfermedad.

0O35.

ESCLEROSISTUBEROSA: NUESTRA EXPERIENCIA

M. DuplaArenaz, M. CosculluelaAisa, M.T. Jiménez Fernandez,
|. Séenz Moreno, S. Miralbés Terraza, A. Garcia Oguiza,

J.L. Pefla Segura, J. Lépez Pison

Neuropediatria. Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. Laesclerosis tuberosa (ET) afecta fundamental mente
al sistemanervioso central (SNC), lapiel, los ojos, € corazony los
rifiones. S6lo el 35% de los casos es familiar (herencia autosdmica
dominante). Se produce por la mutacion de los genes TSC1 (9g34)
0 TSC2 (16p13.3). Objetivos. Revision delos casos de ET controla-
dos en nuestro centro. Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo
de 16 aflos basado en la revision de las historias clinicas de los
pacientes afectados de ET de nuestro hospital desde mayo de 1990
hasta mayo de 2006. Resultados. Véase la tabla. Conclusiones. En
nuestra unidad no se realizan pruebas complementarias de forma
sistematica, sino que solo se solicitan si presentan la clinica. Tam-
poco se realiza € estudio genético. El diagndstico de astrocitoma
de células gigantes se ha realizado por la captacion de contraste,
pero laevolucion clinicano apoya el diagndstico.
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036.

ATENCION INTEGRAL FRENTE A CUIDADOS
PALIATIVOSEN NINOS CON ENFERMEDADES
NEUROL OGICASEN FASE TERMINAL

R. Arteaga Manj6n-Cabeza

Neuropediatria. Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.

Introduccion. Laincidenciay la prevalencia de |os procesos neuro-
I6gicos con evolucion catastréfica son muy elevadas. Objetivos.
Presentacion del protocolo para la atencion globa de nifios con
problemas neurol égicos en fase terminal justificado por la elevada
frecuencia. Desarrollo. Limitar las medidas terapéuticas y mante-
ner un balance adecuado de costes y beneficios en funcion de obje-
tivos concretos. Intervenciones: 1) hidratacién y nutricion con son-
da naso-orogastrica o duodenal, gastrostomia endoscopica percuta-
neay viavenosa central; 2) control del ritmo vesica eintestinal, y
desuefioy vigilia; 3) aspectos especificos del cuidado fisico, psico-
l6gico y social parabuscar €l bienestar y confort del nifio; 4) trata-
miento del dolor, problemas digestivos, ortopédicos e infecciosos;
5) terapias especificas de la enfermedad; 6) apoyo psicoldgico; 7)
analgésicos; 8) antiepilépticos y anticonvulsivos; 9) rehabilitacion
fisica, masoterapia; 10) informacién a paciente, familiares, perso-

Tabla O35.
Motivo Paroxismos 8 5714%
de consulta
Hallazgo casual-TCE 2 14,28%
Manchas acrémicas 1 7.14%
Paroxismos y manchas 3 21,42%
Sexo Varén 9 64,29%
Mujer 5 35,71%
Edad en el Media 1 afio y 4 meses
diagnéstico
Rango De 2 meses a
5 afios y 7 meses
Edad en la Media 8
Ultima visita
Rango De 16 meses a 28 afios
Diagnostico Epilepsia aislada 3 21,42%
funcional
Epilepsia + retraso mental 4 28,5%
Epilepsia + RM +TEA 6 42,8%
Una crisis 1 7,14%
Signos neuro- Calcificaciones 13 92,85%
rradiol6gicos periventriculares
Tuberosidades corticales 11 78,5%
Astrocitomas 3 21,42%
Lesiones Manchas acrémicas 13 92,85%
cutaneas
Fibromas ungueales 1 714%
Angiofibromas faciales 3 21,42%
Placa ‘chagrin’ 2 14,28%
Signos Renales 3 21,42%
viscerales
Cardiacas 5 35,71%
Oculares 6 42,8%
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nal sanitario y equipo de guardia; y 11) controles de peso, tempera-
tura, frecuencia cardiaca y respiratoria, tension arterial, saturacion
de O, y de CO,, presion intracraneal, hemograma, coagulacion,
bioquimica, proteinograma, densidad y osmolaridad de la orina.
Conclusiones. @) Aunar recursos y adecuar |a estructura asistencial
a los pacientes. b) Protocolos de actuacion en fase terminal para
cada una de las enfermedades. ¢) Crear unidades con areas especi-
ficas que posean el conocimiento, habilidadesy destreza necesarias
para las diversas enfermedades. d) Pagina web y un experto que la
coordine por correo electrénico y por tel éfono paralaresolucion de
interrogantes anivel familiar y médico.

MESA N.° 4: NEUROMETABOLICAS

037

SINDROME DE HALLERVORDEN-SPATZ EN
LA INFANCIA. PRESENTACION DE DOS CASOS

N. Gar6falo Gomez? N.L. Sardifias Hernandez®,

J. Vargas Diaz? A.M. Gomez Garcia?

@Neuropediatria. Instituto de Neurologia y Neurocirugia. La Habana, Cuba.
b Consulta privada de Neuropediatria. Islas Canarias.

Introduccion. El sindrome de Hallervorden-Spatz (SHS) constituye
un trastorno neurodegenerativo de baja incidencia, caracterizado
por manifestaciones extrapiramidales y deterioro cognitivo.
Comienza durante las dos primeras décadas de la vida, con un cur-
SO progresivo y pronostico reservado. Casos clinicos. Se presentan
dos pacientes con manifestaciones clinicas propias de laformacla
sicadel trastorno. Se comprueba en ambos, mediante larealizacion
de resonancia magnética (RM) de craneo, lapresenciade las |lama-
das iméagenes en ‘0jo de tigre'. En el estudio histopatol6gico post
mortem del cerebro de una de las pacientes se constaté el aumento
del depdsito de hierro en los globos palidos mediales. Conclusio-
nes. L os pacientes estudiados relinen las caracteristicas clinicas del
SHS clésico. Hay que destacar que en uno de los casos se presenta-
ron particularidades en la historia natural y evolutiva de laenferme-
dad, dadas por €l retardo en su neurodesarrollo y el perfil aparente-
mente estético del cuadro durante los primeros cinco afios de vida.

038.

MICROCEFALIAY RETRASO MENTAL:

EMBRIOPATIA POR FENILCETONURIA

M_.E. Vézquez Lépez 2 R. Pego Reigosa®,

J. Gonzdlez Gémez @, S. Martinez Regueira®
2 pediiatria. ® Neurologia. Hospital Xeral-Calde. Lugo.

Introduccion. La embriopatia por fenilcetonuria materna fue des-
crita por primera vez por Dent en 1957 y se caracteriza por la pre-
sencia de microcefalia, retraso mental, rasgos dismorficos y mal-
formaciones congénitas (especialmente cardiacas). Esta embriopa-
tia se presenta en hijos de madres con hiperfenilalaninemia que no
han tomado medidas dietéticas durante la gestacion y es el resulta-
do del efecto toxico que estos niveles elevados de fenilalanina tie-
nen sobre el embridn o el feto en desarrollo. Con una dieta bajaen
fenilalanina durante la gestacion se puede evitar el desarrollo de
estaembriopatia. Caso clinico. Se trata de un lactante de tres meses
que consultd por microcefalia. Sus padres no eran consanguineos.
Su madre padecia un retraso mental leve no filiado y habia tenido
un aborto esponténeo previo. El lactante presentaba una comunica-
cion interventricular y microcefalia. Progresivamente se fue ha
ciendo evidente un retraso en la adquisicion de los hitos del desa-
rrollo y una facies peculiar: filtrum largo, labio superior fino, tele-
canto, hipertelorismo y orejas de implantacion baja. Los niveles de
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fenilalanina en sangre materna eran de 1.515 uM/L, por lo que la
madre padecia una fenilcetonuria no diagnosticada previamente y
su hijo, una embriopatia por hiperfenilalaninemia manterna. Con-
clusiones. En Espafia no se generaliz6 €l diagnéstico neonatal de fe-
nilcetonuria hasta 1985. Por este motivo, las mujeres mayores de
25 afios en edad fértil pueden padecer fenilcetonuria sin saberlo y
concebir hijos afectados por esta embriopatia. EI conocimiento de
esta entidad permite un diagndstico precoz, evitando que la pargja
tenga otro hijo afectado.

039.

¢HASTA DONDE CON LOSESTUDIOSMETABOLICOS?
NUESTRA EXPERIENCIA EN LOSESTUDIOSANALITICOS
DE ERRORESINNATOSDEL METABOLISMO.
ACTUALIZACIONY PLANTEAMIENTO DE FUTURO

A. GarciaOguiza? S. Miralbés Terraza?,

I. S&enz Moreno? M. CosculluelaAisa?, R. Ranz Angulo?,
M.I. Salazar Garcia-Blanco®, M.C. Garcia Jiménez S,

A. Baldellou Vazquez ¢, J.L. Pefia Segura?, J. L6pez Pison?
2 Unidad de Neuropediatria. ® Servicio de Bioguimica Clinica.

¢Unidad de Metabolismo. Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. En ‘laeradelainformacion’ y los avances en el estu-
dio de los errores innatos del metabolismo (EIM), las exigencias
diagnésticas aumentan. Objetivos. Conocer la evolucién de los
estudios analiticos de estudio y despistaje de los EIM en nuestra
Unidad de Neuropediatria como punto de partida para su actualiza-
cion racional. Pacientes y métodos. Revision de la base de datos
desde 1990 y comparacion de los estudios analiticos alterados,
dudosos y normales hasta mayo de 1995 con los realizados hasta
julio de 2006. Resultados. Véase la tabla. Conclusiones. La bagja
prevalencia de los EIM considerados de forma individualizada
explica la poca rentabilidad diagndstica de los estudios sisteméti-
cos. Se planted su indicacion en casos sin diagndstico etiolégico,
muy frecuentes en las casuisticas neuropediétricas. Se debe consi-
derar en cada caso su coste y potenciales beneficios.

040.

DEFICIENCIA DEL TRANSPORTADOR
DE CREATINA CEREBRAL. UNA ENFERMEDAD
NEUROMETABOLICA INFRADIAGNOSTICADA

J. Campistol Plana?, P. Poo Arguelles? M. Pineda Marfa?,

A. Arias?, M. Hoffman?@ M. Vilaseca®, R. Artuch®, A. Ribes®
2 Neuropediatria. ® Bioquimica. Hospital Sant Joan de Déu.

Esplugues de Llobregat, Barcelona. °1. Bioquimica Clinica.

Corporacié Sanitaria-Hospital Clinic. Barcelona.

Introduccion. Las deficiencias de creatina cerebral son un grupo de
errores congénitos del metabolismo de reciente conocimiento, que
incluyen deficiencias de guanidinoacetato metiltransferasa (GAMT),
arginina-glicina amidinotransferasa (AGAT) y del transportador de
creatina (CRTR). Aunque todos ellos se caracterizan por un déficit
de creatina en el cerebro, las manifestaciones clinicas y bioquimi-
cas son distintas. Pacientes y métodos. Se presenta un estudio re-
trospectivo de cuatro pacientes de sexo masculino con defectos del
transportador de creatina diagnosticados recientemente en nuestro
centro, para analizar la forma de presentacion clinica, las pruebas
complementarias utilizadas para su diagnéstico —resonancia mag-
nética-espectroscopia protonica (RMS), valoracion de GAA y rela
cién Cr/Crn en orina—, los aspectos evolutivos y larespuesta d trata-
miento. Resultados. El hallazgo mas significativo fue € retraso del
desarrollo, principalmente en el lenguajey €l retardo mental. Presen-
taron, ademas, epilepsia (tres casos), autismo (tres), hipotonia (uno)
y microcefdia (uno). La resonancia magnética (RM) mostr6 un des-
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Tabla O39.
De mayo de 1990 De mayo de 1990
a mayo de 1995 a julio de 2006
2.046 nifios 9.255 nifios
Total % Total %
Amonio a 15 3,7 42 2,4
d 0 0 19 11
n 395 96,3 1671 96,5
Lactico a 18 4.6 66 3,7
d 0 0 49 2,8
n 370 95,4 1656 93,5
Aminoécidos a 5 1,2 20 1,2
d 0 0 15 0,9
n 432 98,8 1605 978
Acidos organicos a 7 13,7 13 71
d 0 0 9 4,9
n 44 86,3 160 879
CPK a 41 12,4 134 8,4
d 0 0 86 5,38
n 290 87,6 1378 86,2
Lisosomal a 2 15,4 12 38,7
d 0 0 1 3,3
n n 84,6 18 58
Mucopolisacéaridos a 5 4.4 14 5
d 0 0 9 3,2
n 110 95,6 258 91,8
AGCML a 1 6,7 10 4,3
d 0 0 5 2,1
n 14 93,3 218 93,6
Sialotransferrinas a 0 0 2 8,7
d 0 0 2 8,7
n 0 0 19 82,6
Cadena respiratoria a 0 0 15 62,5
d 0 0 2 8,3
n 0 0 7 29,2

censo (tres casos) 0 ausenciadel pico de creatina (uno). Se confirmé
el defecto mediante un estudio de incorporacion de creatinaen fibro-
blastos y los estudios moleculares del gen S_.C6A8. Los pacientes
con defectos del transportador se trataron con argininadadala escasa
respuesta a la creatina. Conclusiones. Los defectos del trasportador
de creatina pueden presentarse de formas diferentes y predomina el
retardo del desarrollo, del lenguaje y la epilepsia. Su diagndstico es
sencillo y existen opciones terapéuticas.
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041

DEFICIENCIA DE ADENILO SUCCINATO LIASA:
PRESENTACION DE CUATRO NUEVOS CASOS

M.C. Garzo Fernandez 2, M. Martinez-Pardo®,

E. Martin-Hernandez ¢, M.T. Garcia-Silva®,

F. Mateos®, M. Castro®, M. Ugarte®

2Neurologia Pediatrica. Hospital General Universitario.

b Enfermedades Metabdlicas. Hospital Ramén y Cajal.

¢ Enfermedades Mitocondriales y Metabdlicas. @ Neurologia Pediatrica.
Hospital Doce de Octubre. ¢ Departamento de Biologia Molecular.
Facultad de Ciencias. Universidad Auténoma de Madrid. Madrid.

Introduccion. El déficit de adenilo succinato liasa (ADSL, OMIM
608222) es un error innato del metabolismo en lavia de la sintesis
de novo de las purinas, que se hereda con caréacter autosdmico rece-
sivo. Se acumulan succinil purinas: succinil adenosina (S-Ado) y
succinil amino imidazol carboxamida ribosa (SAICAr), principal-
mente en liquido cefalorraquideo (LCR), suero y orina. Objetivos.
Describir las caracteristicas clinicas, neurologicas, analiticas y de
neurocimagen de cuatro nuevos pacientes con déficit de ADSL,
diagnosticados desde el afio 2001, procedentes de varios hospitales.
Pacientes y métodos. Todos los pacientes presentaron un retraso
global muy grave del desarrollo desde el nacimiento, hipotonia'y
epilepsia refractaria. La resonancia magnética mostré un trastorno
de lamielinizacion y atrofia en distinto grado, que se traté con D-
ribosa. Resultados. Estudio de las enfermedades metabdlicas con-
génitas: test de saicar en orina (déficit de ADSL): positivo. Purinas
y pirimidinas (cuantificacion por cromatografia liquida de ata re-
solucion (HPLC): niveles elevados de S-Ado y SAICAr en sangrey
enorina. Larelacion S-Ado/SAICAr en el LCR fue en todos menor
de dos, lo que indica formas severas de la enfermedad. Andlisis de
mutaciones en el gen ADSL: en el paciente 1 esta pendiente; en el
paciente 2, D422Y en homocigosis, confirmado en padres; en el pa-
ciente 3, L311V/R426H, padre: R426H y madre: L311V; y en €
paciente 4, 1369L en homocigosis confirmado en madre (nueva
mutacion). Conclusiones. El déficit de ADSL es un trastorno meta-
bolico infradiagnosticado. Su estudio debe realizarse en crisis epi-
| épticas neonatales de causa no aclaraday encefal opatias epilépti-
cas infantiles severas. La administracion de ribosa puede mejorar
algunos sintomas.

042.

ENFERMEDADESNEUROLOGICASY DEFICIT
DE FOLATO CEREBRAL: FACTORESASOCIADOS

V. Gonzélez Alvarez A. Garcia Cazorla®,

B. Pérez Duefias? A. Ormazébal ®, R. Artuch®,

M. Serrano®, M. Pineda? E. Fernandez Alvarez 2
aNeuropediatria. ® Bioquimica Clinica. ¢ Neonatologia.
Hospital Sant Joan de Deu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. El folato juega un papel muy importante en el meta-
bolismo cerebral. Existen diferentes entidades caracterizadas por
concentraciones bajas de 5-metiltetrahidrofolato (5-MTHF) en €
liquido cefalorraquideo (LCR), con respuesta favorable a écido
folinico. Este estudio prospectivo describe la clinica de los pacien-
tes con deficiencia de folato cerebral y los factores relacionados
con esta deficiencia. Objetivos. Analizar las concentraciones de 5-
MTHF en el LCR en los pacientes af ectados de diferentes enferme-
dades neuroldgicas y detectar los posibles factores relacionados
con esta deficiencia. Pacientes y métodos. De 165 pacientes estu-
diados en nuestro Servicio de Neuropediatria en dos afios, 35 pre-
sentaron deficiencia de 5-MTHF en el LCR. Estos nifios presenta-
ban encefalopatias no filiadas a inicio del estudio y se compararon
con un grupo de 50 pacientes de caracteristicas similares, pero con
niveles normales defolato en el LCR. Resultados. Entre |os pacien-
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tescon folato bajo en el LCR, se diagnosticaron ocho con €l sindro-
me de Rett, seis con un cuadro clinico compatible con unadeficien-
cia primaria de folato cerebral y tres con e sindrome de Kearns-
Sayre. Los pacientes con encefal opatia epilépticay lesiones de sus-
tancia blanca tenian concentraciones inferiores de 5-MTHF. La
hiperproteinorraquia se relacionaba de forma significativa con la
deficienciade 5-MTHF en el LCR. Conclusiones. En nuestra serie,
una proporcion importante de los pacientes estudiados presentaba
folato cerebral disminuido. Las encefalopatias epilépticas, las ate-
raciones de la sustancia blancay la hiperproteinorraquia predispo-
nen anivelesbgjosde 5-MTHF en el LCR en nuestra serie. Laposi-
bilidad de tratamiento hace necesaria la elaboracion de estudios
més amplios para determinar qué factoresinfluyen en ladeficiencia
defolato cerebral.

043.

NEUROPATIA AXONAL Y RABDOMIOLISIS
COMO EXPRESION DE UNA DEFICIENCIA
DE PROTEINA MITOCONDRIAL TRIFUNCIONAL

C. Gomez Lado? M. Carballal Marifio?, J. Eiris Pufial 2,

E. Maside Mifio®, A. Ribes®, M.L. Couce Pico ¢,

N. Carreira Sande? M. Castro Gago?

2 Neuropediatria. ® Pediatria. Hospital Arquitecto Marcide. El Ferrol, A Corufia.
¢Ingtitut de Bioguimica Clinica. Barcelona. ¢ Unidad de Metabolopatias.
Hospital Clinico Universitario. Santiago de Compostela, A Corufia.

Introduccion. La proteina mitocondria trifuncional (MTP) es un
complejo multienzimético que interviene en los primeros pasos de
|a beta-oxidacion de | os &cidos grasos de cadenalarga. Su deficien-
ciadalugar atresfenotipos diferentes: unaformaletal de presenta-
cion neonatal caracterizada por acidosis lactica, hipoglucemia
hipocetdsica y miocardiopatia; una forma hepética de inicio en la
lactanciay un tercer fenotipo de comienzo en los primeros afios de
vida denominado neuromiopético, que cursa con neuropatia perifé-
rica, mialgias, debilidad muscular y episodios de rabdomiolisis.
Caso clinico. Una nifia de 9 afios con una neuropatia sensitivo-
motora de predominio axonal desde los 3 afios de vida. En varias
ocasiones, coincidiendo con periodos de ayuno motivado por pro-
cesos febriles, presentd episodios de intensa debilidad muscular
que impedian la bipedestacion y que en una ocasion llegaron a cau-
sarle unainsuficienciarespiratoria que requirio ventilacion asistida.
En un episodio de descompensacion se demostré una elevacion de
creatincinasa (CK) hasta 53.650 UI/L y mioglobinuria. El andlisis
de los &cidos grasos de cadena larga e hidroxiacidos en plasma de-
mostré un incremento caracteristico de la deficiencia de la MTP.
Un estudio revel 6 la condicion de heterocigoto compuesto al apre-
ciarse mutaciones en la subunidad afa del gen dela MTP. En el
estudio cardiol 6gico no se evidenciaron anomalias. Conclusiones. En
presencia de una neuropatia periférica asociada a miopatiay episo-
dios de rabdomiolisis debe descartarse una deficienciade MTP.

044.

KERNICTERUS: HALLAZGOSEN LA RESONANCIA
MAGNETICAY CORRELACION ANATOMOPATOLOGICA

I. M&8agaDiéguez? S. Jacinto? A. Garcia Cazorla?,
V. Cusi ®, J. Campistol 2

2 Neurologia. ® Anatomia Patol 6gica. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccion. El término ‘kernicterus’ define un cuadro consistente
en el depdsito neuronal de bilirrubinaindirecta. Las zonas preferen-
temente afectadas son los nlcleos palidos, los nucleos subtalami-
cosy €l hipocampo. Ladefinicion actual es una bilirrubina no con-
jugada superior a 20 mg/dL junto con la existencia de anomalias
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neurol égicas o hallazgos en la neuroimagen. La introduccion de la
resonancia magnética (RM) en la préctica clinica ha permitido vi-
sualizar las lesiones del kernicterus y ha facilitado el diagndstico
precoz del sindrome. Objetivos. Describir los hallazgos clinicos y
en la neuroimagen de tres pacientes ingresados en nuestro centro
entre 1999 y 2005. Pacientes y métodos. Se revisaron las historias
clinicas, las RM y las ecografias transfontanelares de los tres pa-
cientes en los cuales fue posible determinar kernicterus de acuerdo
con los criterios vigentes. Resultados. L os tres fueron varones con
gestaciones superiores a las 37 semanas, partos sin incidencias y
pesos adecuados en el momento del nacimiento. En lostres casos la
clinicacomenzo en las primeras 72 horas de viday consistio princi-
palmente enictericia, irritabilidad, temblor e hipoactividad. Labili-
rrubinaindirecta maxima al canzada se situé en un rango entre 31,4
y 40 mg/dL entrelos 4 y 6 dias de vida. Todos presentaron altera-
ciones en el electroencefalograma (EEG). Las RM realizadas entre
los dias 6 y 17 mostraron hallazgos especificos. En los dos pacien-
tes en los que se realiz6 una ecografia transfontanel ar, ésta fue nor-
mal. Todos |os pacientes recibieron fenobarbital, fototerapia inten-
siva 'y exanguinotransfusion. Uno de los pacientes fallecié en la
unidad de cuidados intensivos y los otros dos presentaron secuelas
neurol 6gicas consistentes en sordera y tetraparesia mixta. Las etio-
logias fueron un posible sindrome de Crigler-Naljar, incompatibili-
dad de Rhy un caso no filiado.

045.

HIPOGLUCEMIA NEONATAL.:
NEUROIMAGEN Y SECUELASNEUROLOGICAS

M.J. Martinez Gonzdlez, S. Martinez Gonzélez,
A. GarciaRibes, |. Avalos Romén, J.M. Prats Vifias
Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

Introduccion. La hipoglucemia es €l trastorno metabdlico més co-
mln en el recién nacido, y puede ser una causa de encefalopatia
neonatal . Objetivos. Describir |as caracteristicas perinatales, los ha-
Ilazgos radiol 6gicos y las secuelas neurol dgicas de nifios con con-
vulsiones secundarias a hipoglucemia durante el periodo neonatal.
Pacientes y métodos. Un estudio retrospectivo de seis nifios varones
con convulsiones neonatales secundarias a hipoglucemia, con
exclusion de aquellos con hallazgos de encefalopatia hipdxico-
isquémica, durante un periodo de 14 afios. Resultados. La edad me-
dia actual es de 7,75 afios (rango: 4-14 afos). La edad gestacional
fue igual 0 mayor a 37 semanas, y cuatro de ellos presentaron un
bajo peso para la edad gestacional. Comenzaron con convulsiones
entrelas 24y las 72 horas de vida, y se observaron glucemiasinfe-
rioresa 20 mg/dL. Laecografiacerebral fue normal en cinco casos.
En la resonancia magnética (RM) cerebral realizada entre los 2
meses y |os 4 afios de edad se observé la afectacion de los [6bulos
occipitales en todos | os casos asociada, ademés, con una alteracion
en |las regiones temporoparietales posteriores (en dos casos), gan-
gliosdelabase (uno) y leucomal acia periventricular (dos). Durante
el seguimiento posterior tuvieron crisis epilépticas (seis), microce-
falia (cuatro), retraso psicomotor en grado variable (cinco) y altera-
ciones visuales (cinco). Conclusiones. La hipoglucemia neonatal
tiene un patrén peculiar de lesion cerebral que afecta ala parte pos-
terior del cerebro, principalmente a los I6bulos occipitales, mien-
tras que es excepcional la afectacion de los ganglios de labase. La
RM cerebral es la técnica de eleccion. La morbilidad neuroldgica
es severa, y en nuestra serie son mas vulnerables | os recién nacidos
atérmino con bajo peso para su edad gestacional.
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046.

COMA RECIDIVANTE EN LA INFANCIA

L. Arrabal Fernandez, L. Lépez Marin, J. Lara Herguedas,
A. Duat Rodriguez, L. Gonzdlez Gutiérrez-Solana, J.J. Garcia Pefias
Neuropediatria. Hospital Nifio Jesis. Madrid.

Introduccion. Nuestro objetivo es describir € caso clinico de una
paciente con signos y sintomas compatibles con sindrome encefali-
tico recidivante diagnosticada finalmente de migrafia hemipléjica
familiar (MHF). Caso clinico. Una nifia de 12 afios ingresada pre-
viamente en siete ocasiones. Desde el afio de vida fue diagnostica-
da de epilepsia parcia por episodios de desviacion oculocefédlica a
la derecha, clonismos del hemicuerpo izquierdo, pérdida secunda-
riade concienciay hemiparesia derecha transitoria, algunos desen-
cadenados por traumatismos banales. Fue tratada con valproato y
carbamacepina. En tres ocasiones, |0s episodios se acompariaron de
una disminucion del nivel de conciencia, febricula, meningismo y
pleocitosis en € liquido cefalorraquideo (LCR), y recibi6 aciclovir
ante la sospecha de meningoencefalitis. Los electroencefal ogramas
mostraban elentecimiento asimétrico, mientras que la neuroimagen
era normal (se realizaron tres tomografias axiales computarizadas,
2 resonancias magnéticas craneales y una angiorresonancia). En el
ultimo ingreso, con 12 afios, permanecio tres dias con un Glasgow
de 9 apesar del tratamiento con verapamilo, corticoides y acetazo-
lamida por la sospecha de MHF. La hemiparesia tard6 una semana
en recuperarse. Cuando se volvio a preguntar alafamilia, lamadre
refirié migrafia con desviacion de la comisura bucal y una hermana
diagnosticada de migrafia que asociaba debilidad de miembros.
Conclusiones. Este caso pretende llamar |a atencion sobre la exis-
tencia de sindromes pseudoencefal iticos con afectacion del nivel de
conciencia, febricula e incluso pleocitosis en el LCR, que puede
acompafiar a los episodios de cefalea, crisis y hemiparesia en la
MHF. El diagndstico de MHF debe ser tenido en cuenta en los pa-
cientes con episodios de comarecidivante, sobretodo si se acompa-
flan de debilidad de miembros.

047.

INTERVENCION DEL NEUROPEDIATRA
EN LOSTUMORES CEREBRALESINFANTILES

E. Martinez Salcedo? G. Mas Sesé®, J.L. Fuster Soler ,

H. Alarcén Martinez? R. Domingo Jiménez @ C. Casas Fernandez ®
2 Seccion de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. ® Neurologia.

Hospital Universitario de Elche. Elche. ¢Unidad de Oncologia. Pediatria.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia.

Introduccion. Las neoplasias cerebrales infantiles (NCI) represen-
tan el segundo tipo de cancer pediétrico. Su manejo dptimo requie-
re un esfuerzo multidisciplinar. Objetivos. Describir las caracteris-
ticas epidemiol dgicas, clinicasy evolutivas de las NCI. Pacientesy
métodos. Se recogen datos sobre la edad, € sexo, |os antecedentes
familiaresy personales, lalocalizacion y tipo, la presentacion clini-
ca, el tratamiento y la evolucion de 56 nifios de 0-14 afios, diagnos-
ticados entre enero de 1998 y abril de 2006 en una unidad de onco-
logia pediétrica de referencia. Resultados. Sexo: 35 varonesy 21
mujeres. Edad en el momento del diagnostico: 5,06 + 3,14 afios.
Tipo de tumor: 32 astrociticos (57%) 12 embrionarios (21,4%), 5
de la region sellar (8,92%) y otros (10,77%). Localizacién: fosa
posterior en 24 (42%), diencéfalo y vias opticas en 11 (19,6%),
hemisféricos en 9 (16,0%), tallo encefdlico en 5 (8,92%) y region
sellar en 5 (8,92%). Antecedentes familiares. neoplasia en 19
(33,9%) y neurofibromatosis | en 4 (7,14%). Presentacion clinica:
cefaleas en 29, vomitos en 22, signos oftalmol égicos en 21, ataxia
en 18, cambios de personalidad en 12, déficit motor-sensorial en
10, convulsiones en 9, alteracion endocrinaen 5y otrosen 16. Mar-
cadores tumorales positivos en 3 de 12. Liquido cefalorraquideo
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(LCR) positivo en 2 de 23. Tratamiento con: corticoides en 41
(73,2%), antiepilépticos en 24 (42,8%), alguna modalidad de ciru-
giaen 50 (89,2%), quimioterapia en 42 (75%) y radioterapia en 30
pacientes. Secuelas posquirdrgicas en 33 (66%) y toxicidad por
radioterapia en 6 (20%). Controlados en Neuropediatria: 23 (41%).
Seguimiento medio: 34,1 meses + 25,5. Exitus en 14 (25%). Con-
clusiones. Es precisa la participacion sistemética del neuropediatra
en el equipo multidisciplinar que atiende a nifios con NClI, tanto por
la sintomatologia del inicio como por las secuelas neurolégicas en
un alto nimero de casos.

048.

REGRESION AUTISTA EN NINOS
CON ESCLEROSISTUBEROSA

J. LaraHerguedas, V. Cantarin Extremera, J.J. Garcia Pefias,
M.L. Ruiz Falco, L. Gonzdlez Gutiérrez-Solana, A. Duat Rodriguez
Neurologia. Hospital Infantil Universitario Nifio Jesis. Madrid.

Introduccion. Hasta un 0,4-3% de los nifios con trastorno de espec-
tro autista (TEA) tiene una esclerosis tuberosa (ET). Por otra parte,
hasta un 17-58% de las ET tienen semiologia autista de forma evo-
lutiva. Se desconoce todavia si la localizacién anatdmica de las
lesiones de ET y/o la actividad epileptiforme persistente en edades
tempranas pueden condicionar el desarrollo del TEA en estos ca-
sos. Objetivos. Conocer |os factores implicados en el desarrollo de
regresion autista en nifios con esclerosis tuberosa. Pacientes y mé-
todos. Revision retrospectiva de las historias clinicas de 25 pacien-
tes consecutivos menores de 18 afios de edad diagnosticados de ET
entre enero de 1995 y junio de 2006. En todos | os casos se analiza-
ron laedad, el sexo, lasemiologianeurolégica, las crisis epilépticas
iniciales, la epilepsia evolutiva, las anomalias del neurodesarrollo,
las alteraciones en el electroencefalograma (EEG) y los hallazgos
de neuroimagen. Resultados. Cinco pacientes con ET (20%) des-
arrollaron semiologia autista evolutiva con signos iniciales de
regresion autista. Cuatro de estos pacientes (80%) comenzaron con
espasmos infantiles entre los 6-12 meses de edad. Todos los nifios
desarrollaron un TEA entre los 22-36 meses de edad. Cuatro de los
cinco pacientes (80%) presentaron tuberomas de localizacion fron-
totemporal. Tres de los cinco pacientes (60%) presentaron mas de
10 tuberomas en €l estudio de resonancia magnética (RM) cerebral.
Tresdelos cuatro casos con espasmos fueron refractarios, necesita-
ron dosis de vigabatrina de 200 mg/kg/diay tardaron en normalizar
los EEG. Conclusiones. Existe una mayor incidencia del TEA en
nifios con ET que desarrollaron el sindrome de West y presentaban
un gran nimero de tuberomas de localizacion predominantemente
frontotemporal.

Viernes, 13 de octubre
MESA N.° 5: PATOLOGIA INFECCIOSA

049.

VANISHING TUMOR. A PROPOSITO DE UN CASO

J.L. Pefia Segura, A. Garcia Oguiza, S. Mirabés Terraza,
M. DupldArenaz, M. CosculluelaAisa, J. Lopez-Pisdn
Unidad de Neuropediatria. Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. El término vanishing tumor se aplicaaaquellaslesio-
nes intracraneal es que ocupan espacio y que tratadas con corticoi-
des o incluso sin ningln tratamiento se reducen de manera notable
0 incluso desaparecen, de manera que remite la clinica que produ-
cen. Caso clinico. Una nifia de 10 afios que, tras un cuadro de cefa-
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leay vomitos de pocas horas de evolucion, presentd de forma brus-
ca unaafasia motora, hemiparesia derechay facia derecha. El fon-
do de ojo izquierdo mostré una papila de limites imprecisos. La
tomografia axial computarizada (TAC) urgente mostré una lesion
hipodensa en el centro semioval izquierdo con un discreto efecto
masa. En la resonancia magnética (RM), la lesion hiperintensa en
T, no captaba el contraste y se extendia al mesencéfalo y, através
de cuerpo calloso, a hemisferio contralateral. Los estudios serol 6-
gicos, de hipercoagulabilidad, de autoinmunidad, liquido cefalorra-
quideo (LCR) y marcadores tumorales fueron normales. Desde el
ingreso seinicid un tratamiento con corticoides |V y posteriormen-
teoral, y en pocos dias se observé una mejoriaclinica evidente. La
RM realizada 20 dias después de la primera TAC mostré una evi-
dente reduccion del tamafio de la lesion. Hasta la fecha no se ha
realizado una biopsia debido a la buena evolucion y e dificil acce-
so de la lesion. Conclusiones. Aunque €l caso plantea numerosos
interrogantes, dada la evolucion satisfactoriaclinicay de neuroima-
gen, se bargj6 la posibilidad de que se tratase de un vanishing tu-
mor en relacion con un proceso inflamatorio del sistema nervioso
central (SNC) de tipo encefalomielitis aguda diseminada (EMAD),
aungue no estén descartadas otras posibilidades, como €l linfoma
de bajo grado del SNC o sarcoidosis.

050.

MIELITISTRANSVERSA AGUDA.
SEGUIMIENTO DURANTE UN ANO

N. Espinosa Segui  N. Marco®, F. Carratal &%, F. Vargas Torcal 2
apediatria. Hospital General Universitario de Elche. Elche.
¢ Pediatria. Hospital Clinico. San Juan de Alicante.

Introduccion. Lamielitis transversa aguda es un proceso inflamato-
rio caracterizado por la disfuncion medular aguda o subaguda
motora, sensitivay autondmica. Caso clinico. Un varén de 12 afios
comenz6 bruscamente un cuadro de debilidad en los miembros
inferiores (MMII) e incontinencia de esfinteres, precedido horas
antes por un intenso dolor lumbar sin traumatismo. En la explora-
cion fisica en su ingreso present6 una paraparesia flacida bilateral
asimétricaen los MMII, méaxima en el izquierdo (0/5) y moderada
en el derecho (2/5), con reflejos abdominales y cremastéricos abo-
lidos, reflejos osteotendinosos hipoactivos en el miembro inferior
derecho —respuesta cutaneoplantar (RCP) flexora—y abolidos en €l
miembro inferior izquierdo (RCP arreactiva), mientras que |os re-
flejosy lafuerza en cabeza, cuello y miembros superiores (MM SS)
eran normales. Se realizaron hemograma, bioguimica, hemoculti-
vo, coprocultivo, liquido cefal orraquideo (L CR), serologia, rayos X
de la columna lumbar, resonancia magnética (RM) craneomedular
sin hallazgos patol 6gicos, potenciales evocados, visuales, aclsticos
y somestésicos. Durante su ingreso, recupero la fuerza (3/5), €
tono y los reflejos en e miembro inferior derecho (MID). En el
miembro inferior izquierdo (MI1) present6 paresia (1/5), hiperrefle-
Xxia, espasticidad, clono, RCP extensoray disminucién de la sensi-
bilidad, y laincontinenciade esfinteres continué durante €l ingreso.
Preciso un tratamiento rehabilitador y corticoideo intravenoso. An-
te larespuesta inicial incompleta se decidio trasladarlo a Hospital
Nacional de Parapléjicos (Toledo) para un tratamiento rehabilita-
dor. Tras 15 meses recuper6 la continencia de esfinteres (enuresis
ocasiona) y presentaba una marcha hemiparética por piramidalis-
mo en la extremidad inferior izquierda (Ell). Conclusiones. Lare-
cuperacion de la mielitis transversa comienza de 2 a 12 semanas
tras €l inicio y puede continuar hasta 2 afios. En un tercio de los
pacientes la recuperacion es completa, otro tercio presenta una
recuperacion incompleta por aparicion de signos piramidales e
incontinencia de esfinteres, y €l otro tercio no muestra ninguna
recuperacion.
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O51.

HEMICOREA COMO PRESENTACION DE LA ENFERMEDAD
DE MOYAMOYA TRASINFECCION POR VARICELA

M. Madruga Garrido, B. Blanco Martinez, B. Mufioz Cabello,
E. Arce Portillo, R. Candau Fernandez-Mensaque,

M. Rufo Campos

Neuropediatria. Hospitales Universitarios Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Una de las complicaciones que produce lavaricelaes
la angiopatia cerebral, que se manifiesta semanas 0 meses después
de la infeccion virica. Clinicamente se presenta con sintomas se-
cundarios ainfarto cerebral en losterritorios de las arterias cerebra-
les media (ACM) o anterior. La clinica suele ser transitoriay se
comprueba la resolucion de la lesién vascular semanas 0 meses
después. No obstante, se han descrito casos de progresion de las
lesiones vasculares con estenosis progresiva en las ramas afectadas
y con extension a carétida. Caso clinico. Un nifio de 5 afios que
presentaba, de forma subaguda, hemiparesiay hemicorea derechos.
Referia una primoinfeccion por varicela-zoster dos meses antes. En
|aresonanciamagnética (RM) se aprecié unalesion hiperintensaen
€l nticleo caudado izquierdo y en laangiorresonancia, una estenosis
aislada del segmento M1 de la arteria cerebral media (ACM). La
serologia y la reaccion en cadena de la polimerasa (PCR) parala
varicela en el liquido cefaorraquideo (LCR) resultaron negativas,
mientras que la serologia de la sangre fue positiva—inmunoglobuli-
na G (1gG), pero no IgM—. El paciente mejoré con haloperidol, es-
teroides y &cido acetilsalicilico, aunque persistio el déficit de aten-
ciony el trastorno de conducta. Nueve meses después, tras la sus-
pension del acido acetilsalicilico, reaparecieron los sintomas con
menor intensidad, por lo que se realizé una segunda angiorresonan-
cia que detecté multiples estenosis en la arteria car6tida izquierda,
laACM y susramas, asi como €l inicio de larevascularizacion peri-
férica. En laactualidad esta pendiente de unaintervencion quirdrgi-
ca. Conclusiones. La varicela es un factor de riesgo potencial para
los infartos cerebrales en la infancia. Aunque la regresion esponta-
nea es laevolucion habitual de las angiopatias posvaricela, es nece-
sario un seguimiento clinico y radiolégico con angiorresonancia.
Quedan por definir protocol os de tratamiento.

052.

SINDROME EXTRAPIRAMIDAL
TRASENCEFALITISHERPETICA

N. Espinosa Segui M.D. Garcia? F. Carratala”,

M.J. Belenguer & M.A. Fuentes?® F. Vargas Torcal 2

apediatria. Hospital General Universitario de Elche. Elche.

b Pediiatria. Hospital Clinico Universitario San Juan. San Juan de Alicante.

Introduccion. La encefalitis herpética constituye la complicacién
maés temible de lainfeccion por € virus del herpes simple (VHS),
tiene unaincidenciaanual de un caso cada 200.000-500.000 indivi-
duos, € 30% de los cuales se presenta en pediatria. Presenta una
elevada morbimortalidad a pesar del tratamiento, y la aparicién de
un sindrome extrapiramidal es una complicacion infrecuente. Caso
clinico. Un lactante de 17 meses que consultd por somnolencia 'y
rechazo de tomas en las Ultimas horas. En observacion, inicié fiebre
y crisis parciales complgjas, serealizd unatomografiaaxial compu-
tarizada (TAC) urgente, que resulté normal, y una puncién lumbar
hemorrégica (86.000 hematies, proteinas 172, glucosa 56, leucoci-
tos 0). Ante la disminucion progresiva de conciencia 'y porque se
sospechaba un cuadro de encefdlitis, se realiz6 una resonancia
magnética (RM) urgente donde se apreciaron lesiones hiperinten-
sas en laregion parietotemporal que eran compatibles con encefali-
tis; el electroencefalograma (EEG) informé de una afectacion corti-
co-subcortical de moderada a severa con un enlentecimiento difuso
y elementos agudos temporales. Tras €l inicio de tratamiento con
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fenitoinay aciclovir intravenoso, se trasladd a la unidad de cuida-
dos intensivos pediétricos (UCIP) por el deterioro progresivo del
nivel de conciencia, donde permanecié conectado a la respiracion
mecénica durante 10 dias. Se mantuvo el tratamiento con aciclovir
hasta 21 dias por resultado positivo del VHS por reaccion en cade-
na de la polimerasa (PCR). El dia 24 de su evolucion inicié movi-
mientos anormales de la mano derechay ambos pies, que consistie-
ron en un temblor continuo acompafiado de dificultades para la
deglucion, movimientos oculares erréticos y postura distonica; este
cuadro cedia durante el suefio. Tras el tratamiento con val proato me-
joraron los movimientos, pero persistio e deterioro neurolégico.
Conclusiones. Se describen 20 casos de anomalias del movimiento
después de un periodo de latencia variable tras una encefalitis herpé-
tica, por lo que & seguimiento regular de estos nifios es fundamental.

0O53.

EVOLUCION NATURAL DE LA
ATAXIA AGUDA EN LA INFANCIA

V. Cantarin Extremera, J. Lara Herguedas, J.J. Garcia Pefias,
M.L. Ruiz-Falco, L. Gonzélez Gutiérrez-Solana,

L. Lopez Marin, A. Duat Rodriguez

Neurologia. Hospital Infantil Universitario Nifio Jesiis. Madrid.

Introduccion. La ataxia es un trastorno que origina una dificultad
para mantener €l equilibrio y unaincoordinacion de los movimien-
tos intencionados. Es un signo frecuente de disfuncion neurol 6gica
y puede representar €l Unico hallazgo en la exploracion fisica (ata-
xia aislada), o hien formar parte de un sindrome con afectacion
difusa del sistemanervioso central (SNC), la‘ataxiaplus'. Lasfor-
mas agudas son un motivo frecuente de consulta en la urgencia
pediatrica. Objetivos. Describir la evolucion natural de la ataxia
aguda infantil y conocer las distintas etiologias implicadas en este
cuadro. Pacientesy métodos. Revision retrospectiva de las historias
clinicas de 150 pacientes consecutivos val orados en nuestra seccion
entre enero de 1994 y junio de 2006 por presentar un primer episo-
dio de ataxia aguda. En todos los casos se andlizaron la edad, €l
sexo, €l inicio clinico, la semiologia neuroldgica y la evolucion.
Resultados. Un 75% de los pacientes tenia edades comprendidas
entre 2-5 afios. Un 60% de | os casos present6 una marcha inestable
como Unico sintomainicia de la disfuncion neurol6gica. Hasta un
50% de | os pacientes mostroé otros signos neurol égicos asociados a
laataxia. Hasta un 90% de los casos normalizo la exploracion neu-
rolégica en menos de tres meses. Las etiologias mas frecuentes
incluyeron cerebelitis (40%), intoxicaciones (25%) e infecciones
del sistema nervioso central (SNC, 10%). Lostumoresdel SNC re-
presentaron tan s6lo un 5% del total delos casos. Conclusiones. La
ataxia aguda en el nifio tiene un origen multifactorial, que incluye
patologias de muy distinto significado clinico y pronéstico. Aunque
hasta un 75% supone casos autolimitados, no debemos olvidar
otros procesos graves como tumores y patologia vascular.

054.

ENCEFALITISLETARGICA

A. Sempere Pérez? A. Sans Fit6?, R. Rovira Guasch©,

R. Pallés Ribes®, V. Gonzélez Alvarez? J. Campistol Plana?®

2 Neuropediatria. ® Pediatria. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LIobregat,
Barcelona. ¢ Pediatria. Hospital Pius XII. Valls, Tarragona.

Introduccion. La encefalitis letérgica (EL) es una enfermedad rara
que fue descrita por Von Economo en 1916 con tres formas clini-
cas. Se penso inicialmente en una etiologia virica, aunque en los
ultimos estudios se sospechd un origen autoinmune. También se ha
asociado con infecciones por estreptococo y autoanti cuerpos contra
los ganglios basales. Casos clinicos. Se presentan cuatro nifios pre-
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viamente sanos que desarrollaron laEL . En la primera etapa predo-
minaron los trastornos del movimiento y en la segunda, |os trastor-
nos psiquiétricos. Todos cumplian los criterios de Howard y Lee,
con bandas oligoclonales en e liquido cefalorraquideo (LCR) y
lentificacion en el electroencefalograma (EEG). Los estudios mi-
crobiol gicos fueron negativos. La neuroimagen fue normal en dos
delos casos. En |os otros dos se encontraron signos de pseudoatro-
fia cerebral reversible. La respuesta a distintos tratamientos sinto-
maticos fue variable. La mejoria clinica de todos fue marcada tras
normalizarse el EEG. Los pacientes 1y 4 se recuperaron, aunque
persistieron problemas en €l lenguaje y en la conducta del paciente
2y retraso psicomotor en el caso 3. Conclusiones. El diagndstico
de EL esclinico, apoyado por las alteracionesen el LCRy lalenti-
ficacion del EEG. La resonancia magnética (RM) es normal en la
mayoria. El tratamiento es discutido, pero en los casos mas recien-
tes se describe una mejoria con corticoesteroides. Es una enferme-
dad grave, con secuelas o muerte en dos tercios de los afectados
segln la literatura clasica. Los estudios mas recientes refieren un
prondstico mas favorable.

055.

AUMENTO DE LA INCIDENCIA DE LASENFERMEDADES
INFLAMATORIASDEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL.
NUESTROS CASOS EN EL ANO 2006

J.L. Pefia Segura, A. Garcia Oguiza, M. Jiménez Fernandez,
|. Sdenz Moreno, R. Cabrerizo de Diago, J. L6pez-Pison
Unidad de Neuropediatria. Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. Desde mayo de 1990 hasta diciembre de 2005 se ha-
bian diagnosticado 12 encefalomielitis agudas diseminadas (EMAD)
y tres neuritis Opticas. En el afio 2006 se han atendido cuatro
EMAD compatibles y tres neuritis opticas, todas, excepto una,
entre abril y mayo. Casos clinicos. Caso 1: comunicacion previa.
Caso 2: nifio de 13 afios con cefalea, vomitos, ataxia, parestesias en
extremidades e hipovision en € ojo derecho (OD). La resonancia
magnética (RM) mostré numerosas hiperintensidades en la sustan-
ciablanca (SB) subcortical y también en tronco y en C7-D1. Tuvo
una cierta evolucion con recaidas dependientes de corticoides.
Caso 3: nifiade 13 afios que tuvo un episodio autolimitado de pare-
sia de una extremidad superior izquierda (ESI) y desde entonces
presenta cefalea, astenia, parestesias autolimitadas de distintaloca-
lizacion. La RM muestra hiperintensidad triangular en el estriado
derecho y numerosas puntiformes periventriculares y subcorticales
en laSB y en los ganglios basales de ambos hemisferios. Tuvo una
evolucion satisfactoria sin tratamiento. Caso 4: nifio de 4 afios que,
tras un proceso febril, presenta cefalea, claudicacion delamarchay
paresia de una ESI. La RM muestra una hiperintensidad redondea-
daen la SB frontal izquierday unalineal desde C3 aT2. A pesar
del tratamiento con corticoides e inmunoglobulinas, |e ha quedado
una secuela con paresia de una ESI. Conclusiones. Es importante
mantener un amplio diagnéstico diferencial en la evaluacion de
pacientes con signos neurol égicos agudos con lesiones radiol 6gi-
cas. El diagndstico delaEMAD es un diagnéstico de sospechay de
exclusion que se basa en la clinica, los hallazgos en la RM y la
negatividad de otros exdmenes complementarios. La mejora de las
técnicas de neuroimagen y su mayor disponibilidad permiten esta-
blecer més diagndsticos de enfermedades inflamatorias del sistema
nervioso central (SNC), pero creemos que no es la Unica razon del
aumento de laincidencia
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056.

PERFIL CLINICO EPIDEMIOLOGICOY
TERAPEUTICO DE NEUROCISTICERCOSISEN
EL HOSPITAL NACIONAL DE NINOSBENJAMIN
BLOOM DURANTE EL PERIODO 1998-2003

C.l. Ortez Gonzélez
Neurologia. Hospital Nacional de Nifios Benjamin Bloom. San Salvador.

Introduccion. La neurocisticercosis (NCC) es laentidad parasitaria
maés frecuente del sistema nervioso central (SNC). Se identificaron
el comportamiento, el diagnostico, el tratamiento y las evoluciones
de la NCC en el Hospita Nacional de Nifios Benjamin Bloom
(HNNBB) durante el periodo 1998-2003. Objetivos. El objetivo
genera fue describir el perfil clinico, epidemioldgico y de segui-
miento terapéutico en la neurocisticercosis manejada en el
HNNBB. Los objetivos especificos fueron: 1) sefidar las caracte-
risticas clinicas més frecuentes que se generan a asistir a un
paciente en el HNNBB; 2) identificar el area geografica de mayor
ndmero de casos de NCC en El Salvador; 3) identificar laevolucion
clinica de los pacientes diagnosticados de NCC en funcion del tra-
tamiento establecido; y 4) identificar si la tasa de mejoria o cura-
cion se correlaciona con el adecuado diagndstico de NCC. Pacien-
tes y métodos. Se utilizé una cohorte histérica de 55 pacientes.
Resultados. La NCC tuvo una prevalencia del 0,06% durante el pe-
riodo de investigacion, un 10% més de infestacion en el érea urba
naque en larura y una proporcién de 1:1 en ambos sexos. El 78%
presenté convulsiones como sintoma principal y en los estudios de
neuroimagen se aprecian lesiones intraparenguimatosas de tipo cal-
cificacion hastaen un 83,3%. Después del tratamiento con albenda-
zol, el 92% finaliz6 sin secuel as neurol dgicas y ninglin caso necesi-
t6 neurocirugia. Conclusiones. LaNCC comienza como convulsio-
nes y lesiones calcificantes o quisticas. En general, hasta obtener
estudios de neuroimagen los pacientes son tratados no sélo con
antiepilépticos, sino con abendazole, y se obtienen resultados cli-
nicos y radioldgicos favorables, que se confirman en los controles
meédicos. LaNCC surge en areas de mayor concentracién poblacio-
nal y condiciones sanitarias poco éptimas.

O57.

ESTUDIO DESCRIPTIVO DE NEUROCISTICERCOSIS
EN UN HOSPITAL TERCIARIO

G. Mas Sesé? 1. Vives Pifiera® A. Fernandez Barreiro®,

J. Martinez-Lage Sanchez ¢, A. Puche Mira?, C. Casas Fernandez ®
2 Neuropediatria. ® Neurologia.  Neurocirugia.

Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia.

Introduccion. La neurocisticercosis es la enfermedad parasitaria
mas frecuente del sistema nervioso central (SNC), que se origina
por lainfeccion por Taenia solium en su estadio larvario. El aumen-
to creciente del turismo y lainmigracién condiciona un incremento
de lafrecuencia de esta entidad en paises desarrollados, donde esta
enfermedad era précticamente inexistente. Objetivos. Describir las
caracteristicas epidemioldgicas de los casos de neurocisticercosis
atendidos en nuestro hospital. Pacientes y métodos. Estudio des-
criptivo observacional de los pacientes atendidos en nuestro hospi-
tal en el periodo 1997-2006 con diagndstico de neurocisticercosis,
y el andlisis de los datos epidemiol 6gicos. Resultados. Casos aten-
didos: 23 (14 varonesy 11 mujeres). Edad media: 28,8 afios (DE:
14). Pacientes pediatricos: 3. Pais de origen: 78,2% de Ecuador,
8,6% de Boliviay 13% de los que no consta. Tiempo medio de
estancia en Espafia: 30 meses. Atendidos: 52,2% por neurologia y
34,8% por neurocirugia. Un 13% ingresa con una estancia media
de 13,6 dias. Sintomas previos a diagnostico: cefaea durante més
de un mes: 26%, crisis epilépticas: 21,7% y asintométicos. 47,8%.
Motivo de ingreso: 65,2% por crisis epilépticas, 17,4% por cefalea
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y 8,7% por hipertension intracraneal. Exploraciones complementa-
rias: neuroimagen: 100%, electroencefalograma (EEG): 47,8%,
serologia de neurocisticercosis en suero y en liquido cefalorraqui-
deo (LCR): 43,4%. La localizacién més frecuente de las lesiones
fue hemisférica. Forma de la enfermedad: activa en 52,2%, transi-
cional en 30,4% e inactiva en 17,4%. Tratamiento recibido: alben-
dazol en 91,3%, corticoides en 74%, farmacos antiepilépticos en
74% vy cirugia en 17,4%. El 47,8% present6 secuelas. Conclusio-
nes. La neurocisticercosis es una enfermedad que ha aumentado su
incidencia en los Ultimos afios debido al fenémeno de la inmigra-
cion. Debe tenerse en cuenta dentro de |os diagnésticos diferencia-
les en todo paciente procedente de paises endémicos con unaclini-
ca de afectacion del SNC.

MESA N.° 6: NEUROPSICOLOGIA

058.

EVALUACION NEUROPSICOL OGICA

DE LA MEMORIA VERBAL EN EL TRASTORNO
POR DEFICIT DE ATENCION E HIPERACTIVIDAD:
PAPEL DE LASFUNCIONESEJECUTIVAS

R. Martin Gonzdlez, M. Izquierdo Hernandez, P. Gonzalez Pérez,
C. Herndndez Santana, R. Arévalo Garcia, S. Herndndez Expdsito
Unidad de Neuropsicologia Infantil. Facultad de Psicologia.

Universidad de La Laguna. La Laguna, Tenerife.

Introduccion. El trastorno por déficit de atencion e hiperactividad
(TDAH) no sblo se caracteriza por la tradiciona triada nuclear:
inatencion, hiperactividad e impulsividad, sino que también va
acompafiado por otros déficit cognitivos. Entre ellos destacan las
ateraciones en € funcionamiento g ecutivo. Aungue |os problemas
de memoria no son una caracteristica definitoria del trastorno, si
gue se han encontrado algunos aspectos mnésicos deficitarios en
nifios con TDAH, fundamentalmente en aquellos que demandan un
adecuado rendimiento ejecutivo. Objetivos. Profundizar en el estu-
dio neuropsicologico de la memoria verba en nifios con TDAH.
Sujetos y métodos. L as pruebas utilizadas fueron: la escala de Con-
ners para padres y para profesores, la escaa de inteligencia de
Wechsler para nifios revisada (WISC-R), el test de preferencia
manual de Harris, €l test de aprendizaje auditivo verbal (AVLT) y el
test de memoriay aprendizaje (TOMAL) El método que se siguio
consistié en: 1) identificacion de una muestra de 10 sujetos con
TDAH y cocientes de inteligencia (Cl) normales, diestros y sin
enfermedad neurolégica y/o psiquiétrica comérbida conocida; 2)
identificacion de una muestra de 10 sujetos controles equiparados
en Cl, edad y preferenciamanual; y 3) valoracion neuropsicol 6gica
de las capacidades de memoria anteriormente mencionadas. Resul-
tados. El perfil de los resultados encontrados manifiesta que los
nifios con TDAH tienen un rendimiento significativamente inferior
al evidenciado por los controles en la evocacion espontanea del
recuerdo tras interferenciay tras demora del AVLT y también en el
recuerdo a largo plazo del TOMAL. Conclusiones. Los resultados
son interpretados en el contexto de la importancia que adquiere el
rendimiento gjecutivo, deficitario en esta poblacion, en lamemoria.
Asimismo, enfatizamos la necesidad de contemplar el efecto que
un rendimiento deficiente en funciones gjecutivas puede tener en
otras variables neuropsicol égicas en la poblacién con TDAH.

REV NEUROL 2006; 43 (Supl 1): S217-S272



059.

EVALUACION NEUROPSICOLOGICA DE LAS
FUNCIONESEJECUTIVAS EN UNA POBLACION
INFANTIL CON TRASTORNO POR DEFICIT

DE ATENCION E HIPERACTIVIDAD

R. Martin Gonzélez, P. Gonzdlez Pérez, M. Izquierdo Hernandez,
C. Herndndez Santana, R. Arévalo Garcia, S. Herndndez Expdsito
Unidad de Neuropsicologia Infantil. Facultad de Psicologia.

Universidad de La Laguna. La Laguna, Tenerife.

Introduccion. Una de las teorias neuropsicol 6gicas mas aceptadas
sobre el trastorno por déficit de atencidn e hiperactividad (TDAH)
sugiere que sus sintomas son subsidiarios de un déficit primario en
las funciones gjecutivas. Objetivos. Evaluacion neuropsicolégica
de algunas de las funciones cl&sicamente englobadas dentro del tér-
mino ‘funciones gecutivas (memoria de trabajo, capacidad de pla-
nificacion e inhibicién). Sujetos y métodos. Las pruebas utilizadas
fueron: algunas pruebas neuropsicol 6gicas que permiten la evalua-
cién de las funciones mencionadas, |a escala de Conners, un cues-
tionario extraido del Manual diagnostico y estadistico de los tras-
tornos mentales IV (DSM-1V), la escala de inteligencia de Wechs-
ler paranifios revisada (WISC-R) y el test de preferenciamanual de
Harris. EI método que se siguid consistio en la identificacion de
una muestra de 13 sujetos con TDAH y 13 sujetos controles, equi-
parados en cociente intelectual (Cl), preferencia manual y afios de
escolaridad, sin enfermedad neurol dgica y/o psiquiétrica comorbi-
da conocida, alos que se administré el protocolo neuropsicol 6gico
de evaluacion de las funciones gjecutivas. Resultados. El perfil de
resultados encontrado indica que los individuos con TDAH pre-
sentan peor rendimiento en memoria de trabajo, menor capacidad
de planificacion y mas dificultades que los controles en la inhibi-
cion de respuestas. Conclusiones. Se corrobora la presencia de
déficit en funciones gjecutivas en el TDAH. Esimportante conocer
el estado de estas funciones, que clasicamente se han relacionado
con el cortex prefrontal y sus conexiones con los ganglios basales
y otras areas, ya que puede coadyuvar a diagnostico, asi como al
abordaje terapéutico y ala comprension de las manifestaciones de
conducta caracteristicas de esta patologia. Los resultados son
interpretados en el marco conceptua de la neuropsicologia infan-
til, esto es, en el estudio de larelacion cerebro-conductaen el con-
texto del desarrollo.

060.

EVALUACION NEUROPSICOL OGICA DE LA EFICACIA
DEL METILFENIDATO-OROSEN EL TRASTORNO

POR DEFICIT DE ATENCION E HIPERACTIVIDAD

B. Rubio Morell 2 O. Herreros Rodriguez® R. Martin Gonzélez",
M. Izquierdo Hernandez”, P Gonzélez Pérez”, R. Arévalo Garcia®
2Unidad de Psiquiatria Infanto-Juvenil. Hospital Universitario de Canarias.

b Unidad de Neuropsicologia Infantil. Facultad de Psicologia.

Universidad de La Laguna. La Laguna, Tenerife.

Introduccion. Existe un acuerdo en la consideracion de las atera-
ciones de los sistemas dopaminérgico y noradrenérgico frontales
como base bioguimica del trastorno por déficit de atencion e hiper-
actividad (TDAH). Esto parece explicar los sintomas nucleares y
los déficit en las funciones gjecutivas (FE) de esta poblacion. El
metilfenidato incrementa la biodisponibilidad dopaminérgica y
noradrenéregicaen la corteza prefrontal y los ganglios basales. Este
hecho supone beneficios inmediatos en €l incremento de la aten-
cion y el descenso de laimpulsividad e hiperactividad. Menos do-
cumentada esta la eficacia del metilfenidato para incrementar la
memoria de trabajo y, por tanto, las FE. Objetivos. El estudio de la
eficacia del metilfenidato-oros en el incremento de la memoria de
trabajo, asi como en distintas variables de atencion en nifios con
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TDAH. Sujetos y métodos. Las pruebas utilizadas fueron: el test de
atencion D2, los tests de memoriadel trabajo (MT), €l test de digi-
tos, el Span memoria visual, la escdla ADHD-RS-IV de DuPaul y
Conners, la escala de inteligencia de Wechsler para nifios (WISC),
el test breve de inteligencia de Kaufman (K-BIT) y €l test de prefe-
rencia manual. El método que se sigui6 consistio en la identifica
cion de 10 sujetos con TDAH y cociente intelectual (Cl) normal,
diestros y sin enfermedad neuroldgica y/o psiquiatrica comoérbida
conocida, una primera valoracion neuropsicoldgica (pretest), la
administracion del metilfenidato-oros, una segunda val oracién neu-
ropsicologica (postest 1) y una tercera (postest 2) transcurrido un
mes de la administracion diaria del farmaco. Valoracion neuropsi-
colégicadel grupo control identificado. Resultados. Se encontraron
diferencias significativas en la memoria de trabajo tras un mes de
tratamiento y en las variables de atencion tras una sola toma. Las
diferencias iniciales entre los nifios con TDAH y los controles en
memoria de trabajo dejaron de ser significativas tras un mes de tra-
tamiento. Conclusiones. Se ha probado |a eficacia del metilfenida-
to-oros en la mejora de las variables neuropsicolégicas, de suma
importancia para el funcionamiento gecutivo.

061.

CARA(}TERTSTICAS DEL PROCESAMIENTO COGNITIVO
DE NINOS CON TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION,
DEL CONTROL MOTORY DE LA PERCEPCION

N. Crespo-Eguilaz, J. Narbona
Unidad de Neuropediatria. Clinica Universitaria.
Universidad de Navarra. Pamplona, Navarra.

Objetivos. El estudio pretende analizar las caracteristicas neuropsi-
coldgicas de los nifios con trastorno por déficit de atencion, del
control motor y de la percepcion (DAMP). Pacientesy métodos. La
muestra estaba formada por 107 pacientes (83 varones), de edades
comprendidas entre 6 y 12 afios, que cumplian criterios de trastor-
no por déficit de atencidn e hiperactividad segin el Manual diag-
nostico y estadistico de los trastornos mentales 1V (texto revisado,
DSM-1V-TR). De estos nifios, 70 no tenian dificultades de aprendi-
zaje (grupo TDAH ‘puro’) y 37 presentaban, ademas, un trastorno
dela coordinacién motora (grupo DAMP). Todos tenian un cocien-
teintelectual normal-medio (Cl > 80, media: 95) segin laescalade
inteligencia Wechsler para nifios revisada (WISC-R). En el TDAH
‘puro’, el porcentaje més elevado de pacientes pertenece a subtipo
combinado (67%) y en el DAMP se da una mayor prevalencia del
subtipo inatento (68%). En estos pacientes se analizaron los facto-
res del WISC-R: competencia verbal (semejanzas, vocabulario y
comprension), organizacion perceptiva (figuras incompl etas, cubos
y rompecabezas) e independencia aladistraccion (aritméticay cla-
ves). Resultados. ElI Cl manipulativo y el rendimiento en la organi-
zacion perceptiva e independencia a la distraccion son significativa-
mente mas bajos en el grupo con DAMP que en el grupo con TDAH
‘puro’ (p < 0,01). Conclusiones. En la evaluacidn neuropsicol 6gica
del nifio con TDAH, el andlisis del rendimiento obtenido en las sub-
pruebas del WISC-R nos aporta una valiosainformacion en €l diag-
nostico de un trastorno comorbido de aprendizaje no verbal.
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062.

FRECUENCIA DE INFECCION ESTREPTOCOCICA
FARINGEA Y ANTICUERPOSANTIGANGLIOSBASALES

EN SUJETOS CON TRASTORNO POR DEFICIT

DE ATENCION E HIPERACTIVIDAD

S. AguileraAlbesa?, R. Sanchez-Carpintero? N. Crespo-Eguilaz ?,
P Villoslada®, B. Fernandez €, J.L. del Pozo®, J. Narbona?

2 Neuropediatria. ® Microbiologfa. Clinica Universitaria de Navarra.

¢ Neuroinmunologia. Centro de Investigacion Médica Aplicada (CIMA).
Pamplona, Navarra.

Introduccion. El trastorno por déficit de atencion e hiperactividad
(TDAH) puede ser comorbido a trastornos en los que se detectan
anticuerpos antiganglios basales (ABGA) y/o antecedentes de in-
feccion estreptocdcica faringea (GABHS) reciente —corea de Sy-
denham, pediatric autoimmune neuropsychiatric disorders asso-
ciated with streptococci (PANDAS) o sindrome de Tourette—. Obje-
tivos. Comprobar si lainfeccion por GABHSy losABGA son més
frecuentes en sujetos con TDAH no comorbido a estos trastornos.
Sujetos y métodos. En 22 pacientes con TDAH y 23 controles
emparejados por edad, sexo y estacion del afio, se compararon la
frecuencia de infeccion por GABHS reciente (cultivo faringeo y/o
anticuerpo anti-DNasaB) y la presencia de ABGA medidas me-
diante andlisis de inmunoabsorcién ligada a enzimas (ELISA).
Resultados. El 50% de los nifios con TDAH present6 una evidencia
de infeccion estreptocdcica reciente (27% un cultivo positivo y un
23% adicional, anticuerpos anti-DNasaB), frente a un 18% de los
nifios control (4,5% un cultivo positivo y un 13,5% adicional anti-
cuerpos anti-DNasaB), p = 0,02. S6lo se detectaron ABGA positi-
vos en un caso de TDAH y un caso control, y coincidieron sélo en
el control con evidencia de infeccion por GABHS. Ademas, no se
detectaron correlaciones entre la intensidad de los sintomas con-
ductuales de inatencion, hiperactividad e impulsividad en los nifios
con TDAH y los titulos de ABGA, ASTO o anti-DNasaB. Conclu-
siones. Los fendmenos de autoinmunidad contra los ganglios basa-
les no son més frecuentes en nifios diagnosticados de TDAH que en
los nifios control. La mayor frecuencia de i nfecciones estreptococi-
cas que se detecta en este grupo no incrementa la presencia de di-
chos fendbmenos autoinmunes.

063.

UTILIDAD DE LAS PRUEBAS COMPLEMENTARIAS
EN NINOS CON TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA

L. Lépez Marin? J. LaraHerguedas?, V. Cantarin Extremera?,
J.J. Garcia Pefias? M. Alcami Pertejo®, A. Duat Rodriguez?,
M.L. Ruiz-Falc6?

2Neurologia. ® Psiquiatria. Hospital Infantil Universitario Nifio Jestis. Madrid.

Introduccion. Lostrastornos del espectro autista (TEA) incluyen un
grupo heterogéneo de procesos con muy diversos factores etiol 6gi-
cos implicados. Sin embargo, tan sélo se halla una etiol ogia defini-
da en un 10-20% del total de los TEA. Objetivos. Evaluar la utili-
dad de las pruebas complementarias en €l estudio neuroldgico de
los nifios con TEA. Pacientes y métodos. Revision retrospectiva de
las historias clinicas de 570 pacientes consecutivos diagnosticados
de TEA seglin los criterios del Manual diagnostico y estadistico de
los trastornos mentales |V (DSM-1V), valorados en nuestra seccion
entre enero de 1994 y junio de 2006. 160 pacientes (28%) presenta-
ron una semiologia de regresion autista. En todos |os casos se reali-
z0 un cariotipo, un estudio de genética molecular para el cromoso-
maX fragil, un electroencefal ograma (EEG) y unaresonanciamag-
nética (RM) cerebral. En 150 pacientes (26%) se realizaron estu-
dios metabdlicos, en 175 (30%) EEG de suefio, en 50 (9%) estudios
genéticos de hibridacion in situ fluorescente (FISH) y en 60 (10%)
otros estudios (inmunol égicos, infecciosos, endocrinol 6gicos, toxi-
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cos y/o neurotransmisores). Resultados. Se encontrd una etiologia
definidade los TEA en 92 pacientes (16%), que incluia una patol o-
gia lesiona del 16bulo tempora (5%), cromosomopatias (3,5%),
malformaciones del sistema nerviso central (SNC, 1,6%), sindro-
mes neurocutaneos (1,2%), sindromes polimalformados (1,2%),
metabolopatias (0,9%), sindromes epilépticos (0,9%), infecciones
del SNC (0,9%), tumores del SNC (0,5%) y déficit endocrinol 6gi-
o (0,2%). Conclusiones. La combinacion de los estudios genéticos
y laRM cerebral permitieron llegar a diagndstico en 74 de los 92
casos con etiologia definida (80%). Los estudios metabdlicos y el
EEG tienen un valor muy limitado en €l estudio de los TEA. La
mayor rentabilidad de las pruebas complementarias se obtuvo en el
subgrupo de pacientes con TEA, regresion autistay epilepsia.

064.

EVALUACION DEL PODER PREDICTIVO DE LOSITEMS
DEL DSM-IV EN EL DIAGNOSTICO DEL TRASTORNO POR
DEFICIT DE ATENCION E HIPERACTIVIDAD A TRAVES
DEL USO DE ESCALAS DE EVALUACION CONDUCTUAL

M. Bustillo Iceta, M. Pérez Navarro, M. Servera Barcel6,
E. Cardo Jal6n

Grupo de Neuropsicologia Clinica (IUNICS). Hospital Son Llatzer.
Universitat de les Illes Balears. Palma de Mallorca.

Introduccion. La investigacion plantea la posibilidad de que € sis-
temade categorias del Manual diagnéstico y estadistico delostras-
tornos mentales 1V (DSM-1V) para diagnosticar el trastorno por
déficit de atencion e hiperactividad (TDAH) mediante el cumpli-
miento de al menos seis sintomas en el ambito de lainatencién y/o
hiperactividad no sea el mas apropiado si se tiene en cuenta que no
se plantea la posibilidad de diferencias en la capacidad diagnéstica
de los 18 criterios propuestos, ni que dichas diferencias puedan
también variar en funcion del evaluador. Objetivos. El presente
estudio se enmarca en €l campo de la evaluacion y el diagndstico
psicopatol6gico del TDAH, y concretamente pretende contribuir a
la mejora de la toma de decision categorial, tipica del DSM-1V, a
través de la contribucién de la eval uacion de la conducta. Pacientes
y métodos. En un estudio poblacional prospectivo sobre una mues-
tra de 32.000 nifios de 6 a 12 afios, por muestreo estratificado y
polietdpico en una proporcion 1:27, se seleccionaron 1.500 que
fueron evaluados con las ADHD Rating Scales-1V para evaluar la
prevalenciadel TDAH. En funcion de la clasificacion de los sujetos
en los distintos subtipos del TDAH, se analiz6 el valor predictivo
positivo de cada item para cada subtipo y cada evaluador (maestros
y padres). Resultados. El valor predictivo positivo indic la proba-
bilidad de padecer €l trastorno para cada uno de los items 'y permi-
ti6 determinar cud es deben tener més peso en el proceso diagnosti-
co. Conclusiones. No todos los items del DSM-1V referentes al
TDAH tuvieron lamisma capacidad predictiva. Por consiguiente, €l
enfoque de agregar cualquier combinacion de items no sera el méas
acertado al efectuar diagndsticos.

065.

PREVALENCIA DEL TRASTORNO DE ASPERGER

EN NINOS CON SOSPECHA DE TRASTORNO

POR DEFICIT DE ATENCION E HIPERACTIVIDAD

M. Garcia Reymundo, C. Céceres Marzal,

M.C. Sanchez Cordero, J. Vaquerizo Madrid

@Unidad de Neuropediatria. Hospital Materno Infantil Universitario Infanta
Cristina. ® Centro CADAN de Atencién al Neurodesarrollo. Badajoz.

Introduccion. Algunos nifios con trastorno por déficit de atencion e

hiperactividad (TDAH) tienen dificultades en la interaccion social
y en la comunicacion no verbal. Esto supone cierto solapamiento
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con otros sindromes. Entre las vias para el diagnéstico del trastorno
deAsperger (TA) estael identificar el problemaal inicio delaetapa
escolar 0 como atipicaexpresion de otro sindrome, como el TDAH.
Hasta el 74% de nifios con trastorno generalizado del desarrollo
(TGD) recibe el diagnéstico de TDAH. Objetivos. Determinar la
prevalencia de nifios que consultaron por sospechade TDAH y que
se diagnosticaron posteriormente de TA, asi como los signos clini-
cos de alerta que contribuyeron a diagndstico. Pacientes y méto-
dos. Una muestra de 345 nifios de una unidad de hiperactividad y
patologia del aprendizaje. Se analiz6 la historia clinica segin una
entrevista estructuraday los criterios del Manual diagndstico y es-
tadistico de los trastornos mentales IV (DSM-1V), la exploracion
fisica, €l cuestionario ASAS (Australian Scale for Asperger Syn-
drome) de Garnett y Attwood y un estudio neuropsi col 6gico. Resul-
tados. 25 nifios cumplieron los criterios para el TA. Prevalencia:
7,2%, 23 nifios y 2 nifias. Edad media: 8,8 afios. Sintomas de aler-
ta: torpeza motora asociada a conducta rutinaria, mirada poco
expresiva, estereotipias motoras, lenguaje peculiar y problemas en
habilidades sociales. La actitud socia solitariay los intereses res-
tringidos y focalizados estaban presentes, pero no fueron evidentes
inicialmente. Conclusiones. La prevalencia de TA en la poblacion
genera se estimaen un 0,7%; probablemente las formas leves pue-
dan pasar inadvertidas o diagnosticadas erroneamente como
TDAH. Con las escalas estructuradas convencionales no existen
evidencias significativas entre TA y TDAH. La sospecha debe ba-
sarse en otros datos. La prevalencia de TA entre este grupo de po-
blacién es muy alta (7,2%), lo que nosinclinaapensar que el TA es
un desorden poco conocido, infrao mal diagnosticado. Esto refuer-
zala opinién sobre la existencia de un continuo clinico que va del
TDAH al TA.

066.

ATENCION CONJUNTA COMO METODO
PARA LA DETECCION PRECOZ DEL AUTISMO

JA. Mufioz Yunta? B. Salvadd Salvad6®, M. Palau Baduell S,

N. Rosendo Moreno®, M. Clofent Torrenté®?, A. Valls Santasusana®
2 Neuropediatria. ® Neuropsicologia. ¢ Neurofisiologia.

Neuropsicobiologia. Hospital del Mar. Barcelona.

Introduccion. Laatencion conjunta (AC) esla capacidad innata que
manifiestan los individuos para coordinar la atencion con otra per-
sona con respecto a un objeto o acontecimiento. Se manifiesta
hacialos 6 meses de edad, cuando el lactante ve un objeto, o mira,
sonrie, 1o coge con la mano y mantiene un contacto ocular con el
interlocutor. L os nifios autistas presentan alteraciones en el desarro-
Ilo delaAC desde los 6 0 18 meses de edad. Objetivos. Estudiar si
la AC puede ayudar a la deteccion precoz del autismo. Sujetos y
métodos. Se estudiaron 20 pacientes de edades entre 6 mesesy 6
afos, 10 pacientes controles y 10 pacientes con trastornos del
espectro autista (TEA). Se realiz6 una metodologia de registro de
conducta mediante etogramay video. Se confirmaron los diagnés-
ticos mediante las Childhood Autism Rating Scales (CARS), Au-
tism Diagnostic Interview-Reviewed (ADI-R) y la Autism Diagnos-
tic Observation Schedule-Generic (ADOS). Resultados. Todos los
pacientes control compartieron con el interlocutor, mirandole a los
ojosy sonriendo. Los pacientes con TEA fracasaron en la redliza-
cion de la atencion conjunta, y se quedaron mirando fijamente al
objeto sin compartir con el interlocutor su agrado. Conclusiones.
Enlos TEA existe un fracaso en la adquisicion delaAC apartir del
sexto mes de vida. Laevaluacion delaAC deformarutinariaen los
lactantes en los primeros meses de vida podria alertar de forma
muy temprana sobre alteraciones en el desarrollo; de esta manera
contribuiria ala deteccion precoz de los TEA.
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067.

DISLEXIA: PROCESAMIENTO FONEMICO
FRENTE A PROCESAMIENTO TEMPORAL

F. Pérez-Alvarez M. FabregasAlcaire®, C. Timoneda Gallart®
aPediatria. Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario Dr. J. Trueta.
b Escola Politécnica. ¢ Departamento de Psicopedagogia.

Universitat de Girona. Girona.

Introduccion. Se argumenta que los procesamientos denominados
fonémico, temporal y cognitivo tienen que ver con ladislexia. Ob-
jetivos. Comprobar larelacion entre estos procesamientos conside-
rados diferentes. Sujetos y métodos. Mediante pruebas de procesa-
miento fonémico, aceptadas como Utiles para diagnosticar alos dis-
|éxicos, se seleccionaron 36 sujetos entre 7 'y 14 afios, con unarela-
cién hombre/mujer de 2:1, y 2 controles normales por cada sujeto.
Se administro la bateria cognitiva Das-Naglieri Cognitive Assess-
ment System (DN:CAS) para el diagnéstico del procesamiento cog-
nitivo. Asimismo, a sujetos y controles se les administré una prue-
ba aclstica de procesamiento temporal creada en el laboratorio,
consistente en procesar silabas, convenientemente manipuladas en
sus tiempos de emisién, con un periodo de transicién de 40 milise-
gundos 0 més. Los valores de frecuencias y medias se analizaron
estadisticamente. Las puntuaciones del DN:CAS y de la prueba
aclstica se sometieron a andlisis multivariante de tipo andlisis fac-
torial, en la modalidad de componentes principales. Resultados.
Los disléxicos procesaron significativamente peor tanto la prueba
temporal acUstica como las pruebas de procesamiento cognitivo
secuencia . El andlisis factorial identificd la prueba actistica como
una prueba de procesamiento secuencial. Conclusiones. Con argu-
mentos de neuropsicologia cognitiva y neurociencias puede postu-
larse que las disfunciones fonol égica, temporal y cognitiva pueden
ser tres modalidades de la expresién de la misma disfuncién pato-
génica, lo que es de utilidad para su aplicacion terapéutica. Asimis-
mo, la prueba aclstica empleada, de minima complejidad y escaso
requerimiento de tiempo para su administracién, puede ser de utili-
dad parala deteccién de posibles casos de dislexia.

068.

RELACION ENTRE EL SEGUNDO Y CUARTO DEDOS
DE LA MANO EN PACIENTES CON TRASTORNO
GENERALIZADO DEL DESARROLLO

A. Javaloyes Sanchis? F. Carratala Marco®

2Unidad de Salud Mental Infantil. Departamento de Salud 17.

b Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario de San Juan de Alicante.
San Juan de Alicante.

Introduccion. La teoria del cerebro masculino llevado al extremo
defiende que la clinica del autismo responde a que las habilidades
sistematizadoras (més masculinas) estarian muy desarrolladasy las
habilidades de empatiay socializacién (femeninas), menos. Esto se
justificaria por una elevada exposicién prenatal a la testosterona.
Objetivos. Se planted si se pueden trazar evidencias organicas de
esta sobreexposicion. Sujetos y métodos. Se toman 15 adolescentes
varones (rango de edad: 12-17 afios) diagnosticados de sindrome de
Asperger o autismo de ato rendimiento (PAC) y un grupo control
(CON) de 15 individuos, pareados por edades y sexo. Se midio la
capacidad de sistematizacion con el test fisico (Folk Physics Test,
TF), la capacidad de empatiay socializacion con el test de los ojos
(Folk Psychology Test, TO) y larelacion entre el segundo'y el cuar-
to dedo delamano (RD), como indicador de laexposicién atestos-
terona en el desarrollo intrauterino. Resultados. El TO del grupo
PAC (media: 15; rango: 11-21) fue significativamente inferior (Z =
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—3,246; p = 0,001) al del grupo CON (media: 20; rango: 17-24). El
TP del grupo PAC (media: 15; rango: 11-18) fue significativamente
superior (Z=-3,192; p=0,001) a del grupo CON (media: 11; ran-
go: 8-15). La RD del grupo PAC (media: 0,95; rango: 0,91-0,97)
fue significativamente inferior (Z = —2,392; p = 0,017) a del grupo
CON (media: 1,0; rango: 0,9-1,1). Conclusiones. 1) El grupo PAC
muestra un perfil cognitivo con aumento de las habilidades siste-
matizadoras y descenso de las habilidades de empatia. 2) El grupo
PAC muestra un RD significativamente inferior a grupo CON, co-
mo se haidentificado en individuos con sobreexposicion prenatal a
|atestosterona

069.

AUMENTO DE LA DEMANDA ASISTENCIAL

EN LASCONSULTASEXTERNASDE TRES
HOSPITALESDE LA COMUNIDAD VALENCIANA
Y ANALISISDE LAS CAUSAS

M. TomésVila® M. Benac Prefaci °, B. Beseler Soto°®,

F. Gémez Gozélvez

apediatria. Hospital Francesc de Borja de Gandia. Gandia, Valencia.
b Pedliatria. Hospital de Sagunt. Sagunt, Valencia.

¢ Pediatria. Hospital Marina Alta de Dénia. Dénia, Alicante.

d Pediiatria. Hospital Virgen de los Lirios. Alcoy, Alicante.

Introduccion. El conocimiento de los cambios en la demanda asis-
tencial en neuropediatria en los Ultimos afios tiene interés por dife-
rentes motivos. Objetivos. Documentar dicho aumento y analizar
sus causas. Pacientes y métodos. De la base de datos de |os cuatro
hospitales participantes en el estudio se obtuvieron los siguientes
datos: nimero total de primeras consultas, nimero de primeras
consultas por cefalea, epilepsiay trastorno por déficit de atencion e
hiperactividad (TDAH). Resultados. El nimero total de primeras
consultas fue de 378 en 1995 y 789 en 2005, con un aumento del
108%. El nimero total de consultas por epilepsiaen 1995 fue de 42
(11% de las primeras consultas) y de 56 (7% de las primeras con-
sultas) en 2005, con un aumento del 33%. Por cefalea se realizaron
un total de 75 consultas en 1995 (19,8% del total de primeras visi-
tas) y 183 en el afio 2005 (23,1% del total), con un aumento del
144%. Por ultimo, en 1995 se efectuaron 9 primeras consultas por
TDAH (2,3% de las primeras consultas) y 126 en 2005 (16% de las
primeras visitas), con un aumento del 1.950%. Conclusiones. Du-
rante el periodo estudiado, €l nimero total de primeras visitas en
las consultas de neuropediatria de | os cuatro hospital es ha aumenta-
do en un 108%. Un 28,4% de este aumento es atribuible al TDAH,
un 26,2% alas cefaleas, un 3,4% alaepilepsiay un 42% al resto de
|os procesos no analizados.

0O70.

XANTOGRANULOMA JUVENIL

DE LOCALIZACION MEDULAR

C. Gémez Lado? S. Dosil Gallardo®, F. Alvez Gonzélez",
JL. Iglesias DizP, J. Cutrin Prieto®, A. Alonso Martin®,

B. Vieites®, J. Eirfs Pufial & M. Castro Gago?

2 Neuropediatria. ® Servicio de Escolares. Departamento de Pediatria.
¢ Radiologia. ¢ Anatomia Patol 6gica. Hospital Clinico Universitario.
Santiago de Compostela.

Introduccion. El xantogranuloma juvenil (XGJ) es una histiocitosis
benigna que afecta fundamentalmente a la piel. En un 10-15% de
los casos se asocian otras manifestaciones extracuténeas funda-
mental mente ocular. Aqui se presenta un caso con afectacion de las
raices de la colade caballo. Caso clinico. Un varén de 14 afios que
en los Ultimos dos meses ha presentado una pérdida progresiva de
fuerza, dolor y parestesias en las extremidades inferiores. En la ex-
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ploracion fisica se constatd la debilidad de las extremidades infe-
riores de predominio distal que impedia la deambulacion, la arre-
flexia rotuliana y aquilea, y la hipoestesia en ambas piernas. La
electromiografia (EMG) evidenci6 una polirradiculoneuropatia
motora lumbosacrabilateral enlaL2-Slizquierday laL5-S1 dere-
cha. El liquido cefalorraquideo (LCR) mostré una proteinorraquia
elevada de 4,1 g/dL, 737 células (99% mononucleares), y en los
cultivosy el estudio viral no se identifico ninglin germen. La reso-
nancia magnética (RM) medular evidencié un engrosamiento y un
realce de las raices de la cola de caballo, lesiones nodulares con
realce a nivel de L2-L3 en laregion posterior del cana vertebral,
raices arrosariadas en €l canal y agujeros de conjuncion. Se realizo
unalaminectomiay una biopsia que demostraron una proliferacion
xantogranulomatosa con positividad para los anticuerpos CD68 y
negatividad para S100 y D1. No fue posible su liberacion quirdgi-
ca. Se administré corticoterapiay se aprecié un incremento progre-
sivo de la fuerza. Transcurridos tres meses todavia persiste una
moderada debilidad de predominio distal e hiporreflexia. Conclu-
siones. El XGJ es un trastorno fundamental mente cutaneo que pue-
de asociar manifestaciones extracutaneas. De forma excepcional,
como ha ocurrido en este caso, puede cursar sin afectacion derma-
tologica, lo que dificulta el diagndstico.

o711

NEUROFIBROMATOSISDE TIPO | EN LA EDAD
PEDIATRICA: (DEBEMOS CAMBIAR NUESTRO
PROTOCOLO DE SEGUIMIENTO?

A. GarciaRibes, |. Avalos Roman,
M.J. Martinez Gonzélez, J.M. Prats Vifias
Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

Introduccion. La neurofibromatosis de tipo | (NFT-1) es un trastor-
no multisistémico con unaampliavariabilidad clinicay un compor-
tamiento impredecible. El diagndstico se establece segiin los crite-
rios clinicos de aparicion dependientes de edad. Objetivos. Analizar
la secuencia de aparicion de los sintomas y los hallazgos en las
pruebas complementarias de nuestra serie, y proponer un plan de
seguimiento. Pacientes y métodos. Se obtuvieron 44 pacientes con
criterios de NFT-1: e 73% los cumplia en la primera visita (edad
media: 2 afios) y el resto durante el seguimiento (media: 3 afios).
Resultados. Todos presentaban manchas de color café con leche en
el momento del inicio y la mayoria tenia pecas axilares y antece-
dentes familiares. Se realizaron 132 pruebas complementarias,
23% de las cuales fueron patoldgicas. La resonancia magnética
(RM) fue lamas solicitada: 55 pruebas a 40 pacientes, 35% altera-
das, 94% hamartomas asociados en € 22% de los casos a glioma
del nervio optico (GNO). En cuatro pacientes la RM se alter6 tras
unainicial normal: en tres aparecieron hamartomas (ninguno sinto-
matico) y un GNO. Los GNO se diagnosticaron a una edad media
de 5 afios (2-7 afios): por neuroimagen en tres pacientes (todos
asintométicos) y uno en revision oftalmol dgica por disminucién de
laagudezavisua (RM previanormal). Sélo dos de los GNO tenian
PEV alterados. El paciente sintomatico recibid quimioterapia por
progresion del gliomay el resto contintian establesy asintométicos.
15 de | os pacientes presentaban también un trastorno del aprendiza-
je fuertemente asociado a un trastorno de conducta o a trastorno
por déficit de atencidn e hiperactividad (TDAH), y dos tercios aso-
ciaron hamartomas en laRM. Conclusiones. LaNFT-I es una pato-
logia de diagndéstico clinico-evolutivo. Creemos conveniente revi-
sar la necesidad de pruebas complementarias dado su escaso rendi-
miento. Proponemos individualizar el seguimiento realizando con-
troles clinico-oftalmoldgicos y solicitar dichas pruebas segln los
hallazgos.
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072.

PARALISISCEREBRAL EN EL AREA 11 DE MADRID.
FASE PRELIMINAR DE APLICACION DEL PROTOCOLO
DESARROLLADO EN EL PROYECTO EUROPEO PARA
EL SEGUIMIENTO DE LA PARALISIS CEREBRAL (SCPE)

A. Camacho Salas® C.R. Pallas®, J. delaCruz ¢, R. Simén?,
F. Mateos?

2 Saccion de Neurologia Infantil. ® Servicio de Neonatol ogia. ¢ Unidad

de Investigacion-Epidemiologia Clinica. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. Desde €l afio 2003 se aplica en nuestro centro €l pro-
tocolo de estudio desarrollado en €l proyecto europeo para el segui-
miento de la pardlisis cerebral (Surveillance for Cerebral Palsy in
Europe, SCPE). Objetivos. Contribuir al registro europeo de la pa-
rélisis cerebral (PC) y conocer las caracteristicas de los nifios con
PC en nuestro medio a partir de un estudio de base poblacional.
Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de base poblacional
donde se han incluido nifios con diagnéstico de PC nacidos entre
1991 y 1999, ambos inclusive, y pertenecientes al érea sanitaria 11
de la Comunidad de Madrid. La edad minima de inclusion ha sido
de 5 afios para descartar encefalopatias lentamente progresivas.
Para laidentificacion de los casos se han consultado fuentes hospi-
talariasy centros de salud, asi como centros de atencién tempranay
colegios de educacién especia eintegracion de motéricos ubicados
en la misma zona geogréfica. Resultados. En una primera fase
(concluida en diciembre de 2004) se identificaron 201 nifios con
PC, de los que solo 90 pertenecian al area sanitaria de estudio. De
éstos, 10 tenian una PC de origen posnatal. El 53,3% de |os casos
naci6 pretérmino. Laprevalenciaglobal de laPC se haestimado en
1,64 por 1.000 recién nacidos vivos. Conclusiones. Debido a la
relativa infrecuencia de la PC se necesitan grandes poblaciones
para conseguir un numero suficiente de pacientes y llevar a cabo
estudios de investigacion. Larealizacion de estudios multicéntricos
coordinados permite solucionar este problema

O73.

PARALISISCEREBRAL EN EL AREA 11
DE LA COMUNIDAD DE MADRID. AFECTACION
MOTORA Y REPERCUSION EN LA MARCHA

A. Camacho Salas? C.R. Pallas®, J. delaCruz®, R. Simén?,
F. Mateos?

2 Seccion de Neurologfa Infantil. ® Servicio de Neonatol ogia. ¢ Unidad

de Investigacion-Epidemiologia Clinica. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. La pardlisis cerebral (PC) es la causa mas frecuente
de discapacidad motora en la edad pediétricay el principal motivo
de discapacidad fisicagrave. Su prevalenciaen paises desarrollados
se estimaen 2-2,5 casos por 1.000 recién nacidos vivos. Objetivos.
Conocer en nuestro medio lostipos de PC y la cronol ogia de adqui-
sicion de la marcha a partir de un estudio de base poblacional.
Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de base poblacional en
€l que se han incluido nifios con diagndstico de PC nacidos entre
1991 y 1999, ambos inclusive, y pertenecientes a érea 11 de la
Comunidad de Madrid. Resultados. Hasta diciembre de 2004 se
han identificado 80 nifios con PC de origen no posnatal. Los patro-
nes de afectacion motora han variado en funcion de la edad gesta-
cional. Siguiendo la clasificacion del proyecto europeo para el se-
guimiento de la pardlisis cerebral (Surveillance for Cerebral Palsy
in Europe, SCPE), laforma més frecuente ha sido la espastica bila-
teral —di y tetraparesia— (62,5%), seguida de la unilateral —hemipa-
resia— (30%). El 57,5% de los nifios habia adquirido con 5 afios la
marcha. Todas las hemiparesias alcanzaron la deambulacion, frente
a 62,5% de las diparesias y ninguna tetraparesia. Conclusiones. Al
igual que en otros estudios publicados, |0s principal es factores pro-
nosticos paraacanzar lamarchahan sido el tipo de PC y laedad de
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adquisicion de los hitos madurativos motores (control cefélicoy se-
destacion).

O74.

PARALISISCEREBRAL EN EL AREA 11 DE LA COMUNIDAD
DE MADRID. PROBLEMASNO MOTORESASOCIADOS

A. Camacho Salas? C.R. Pallas®, J. delaCruz® R. Simén?
F. Mateos?

2 Saccidn de Neurologfa Infantil. ® Servicio de Neonatol ogia. ¢ Unidad

de Investigacion-Epidemiologia Clinica. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. Una de las principal es preocupaciones en la pardlisis
cerebral (PC) es que al aumentar el nimero de supervivientes, la
discapacidad es cada vez mayor y hay més problemas asociados.
Objetivos. Conocer en nuestro medio los problemas no motores
asociados a la PC a partir de un estudio de base poblacional. Pa-
cientes y métodos. Estudio retrospectivo de base poblacional en el
gue se han incluido nifios con diagnostico de PC nacidos entre
1991y 1999, ambos inclusive, y pertenecientes a area11 dela Co-
munidad de Madrid. Resultados. Hasta diciembre de 2004 se han
identificado 80 nifios con PC de origen no posnatal. El 43,7% de
los casos presentaba retraso mental, un tercio déficit visual, el 20%
epilepsiay el 10% hidrocefalia. La epilepsia, € retraso mental gra-
vey el déficit visua grave han predominado en los nifios con PC no
posnatal nacidos a término, aunque solo en el caso de la epilepsia
se ha alcanzado una significacion estadistica. La tetraparesia ha
sido el tipo de PC que més deficiencias haasociado y de mayor gra-
vedad. Conclusiones. La intensidad del déficit motor traduce la
extension del area cerebral dafiada, por lo que cuanto mayor sea,
habra mas probabilidad de que también se hayan lesionado vias no
motoras. L as deficiencias asociadas pueden superar en severidad al
propio problema motor.

O75.

NUEVASESTRATEGIASEN EL DIAGNOSTICO

DE SOSPECHA DE INFECCION CONGENITA

POR CITOMEGALOVIRUSA PROPOSITO DE
LISENCEFALIA EN UN LACTANTE. CASO CLINICO

|. Valverde Pérez? B. Blanco? M. Madruga®, R. Candau®,
R. Mateos Checa®, M.A. Ferndndez Ferndndez®, M. Rufo Campos®
aPediatria. ? Neuropediatria. Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. La infeccion por citomegalovirus (CMV) es una in-
feccion congénita que con frecuencia conduce a retraso mental y
del desarrollo. Con unaincidencia del 0,5-2,5%, solo un 10% pre-
senta una clinica en el momento del nacimiento. Se incluye, a
igual que €l sindrome de Miller-Dieker, dentro de los diagnosticos
diferenciales en los casos de trastornos de la migracion neuronal.
Caso clinico. Un varén de 4 mesesy medio, producto Unico de una
tercera gestacion, nacido a término con crecimiento intrauterino
retardado, longitud de 45 cm y microcefalia de 29 cm. La madre
estaba sana, €l embarazo estuvo controlado y las serologias fueron
negativas. En el examen neurol 6gico se evidencié una hipotoniade
los miembros izquierdos, una hiperreflexia generalizaday una son-
risa afectiva inconstante, pero no hepatoesplenomegalia ni altera-
ciones hematol égicas, cutaneas o coriorretinitis. En la resonancia
magnética (RM) se observo lisencefalia, colpocefalia, hipogenesia
del cuerpo calloso y calcificaciones que tapizaban |os ventriculos la-
terales. Se solicité una reaccién en cadena de la polimerasa (PCR)
parael CMV orina negativa, con inmunoglobulinaM (IgM) inmu-
nofluorescencia directa (IFI) CMV negativo, pero si 1gG electroin-
munoandlisis (EIA) CMV positivo (1/8192). Recurrimos a banco
de muestras pararescatar el papel defiltro delos errores congénitos
del metabolismo, donde se pudo demostrar la positividad del ADN

S239



COMUNICACIONES

del CMV mediante PCR. Conclusiones. Lainfeccidn congénita por
CMV es una causa documentada de trastornos de la migracion. La
hipétesis del compromiso vascular durante la embriogénesis se
postula como causa de dichos trastornos. Los métodos clésicos de
diagnostico de infeccién por CMV no siempre son sensibles, y si 1o
son, pueden no demostrar la infeccion congénita s se obtienen a
partir del tercer mes. El diagnostico del ADN de CMV amacenado
en papel defiltro es una opcion con una sensibilidad del 80%.

MESA N.° 8: NEUROMUSCULARY VASCULAR

O76.

SINDROMES MIASTENICOS CONGENITOS,
REVISION DE NUESTRA CASUISTICA

A. GarciaRon?, E. Garcia Soblechero? M. Rodriguez Benjumea?,
M.A. Delgado Rioja?, J. Sierra Rodriguez? S. Pascual Pascual
apediatria. Hospital Juan Ramdn Jiménez. Huelva.

b Pediiatria. Hospital Universitario La Paz. Madrid.

Introduccion. Los sindromes miasténicos congénitos (SMC) son un
grupo de trastornos de la unién neuromuscular condicionados
genéticamente, de origen no inmunol égico, infrecuentesy con pro-
nostico variable. Se clasifican en: 1a) miasteniafamiliar infantil; 1b)
limb girdle miastenia; Ic) deficiencia en acetilcolinesterasa; 1d)
alteracion del receptor; 11) canal lento; y 111) casos esporédicos no
familiares (Engel). Objetivos. Revisar los SMC en |os Ultimos afios
en nuestro hospital. Pacientesy métodos. Se estudian dos parejas de
hermanosy un caso diagnosticado de SMC valorando laedad, €l mo-
tivo de ingreso, laclinica, laexploracion, la electromiografia (EMG)
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(convencional y de fibra Ginica), los anticuerpos antirreceptores de
acetilcolina (Ac-AchR), €l test edrofonio, €l tratamiento y la evolu-
cion. Resultados. Dos hermanos con semiologia idéntica, recién
nacidos (RN), con episodios de apneas (ventilacion mecénica),
Ilanto débil, leve ptosis palpebral, hipotonia, EMG siete normales,
fibra Unica positivo, Ac-AchR negativo empeoramiento con edrofo-
nio, exitus del primero con siete meses y buena respuesta del segun-
do a efedrina (mutacion en la cadena delta del receptor), ambos
SMC de tipo II. Dos hermanos consanguineos gitanos, con igual
semiologia, con 18 meses y 4 afios, que consultan por retraso mo-
tor, ptosis palpebral, llanto débil, hipotonia, fatigabilidad a ejerci-
cio, fuerzaproximal disminuida, RM P apagados, anticuerpos nega-
tivos, EMG de fibra Gnica positiva, test de edrofonio positivo, bue-
na respuesta a piridostigmina, SMC de tipo la. Lactante de nueve
meses, Ilanto débil, ptosis palpebral fluctuante desde RN, explora-
cién normal, EMG normal, pero positivo a los seis afios, test de
edrofonio positivo, buena evolucién con piridostigmina. Conclusio-
nes. El diagnéstico es dificil, incluso con técnicas sofisticadas (EMG
de fibra Unica, genética), por su sintomatologia y gravedad varia-
bles (173 mutaciones). Por €llo es necesaria la confirmacion gené-
tica para su tratamiento especifico (piridostigmina, efedrina, fluo-
xetina o quiniding).

o77.

MENINGISMO COMO INICIO
DEL SINDROME DE GUILLAIN-BARRE

F. Gonzdlez delaRosa? J. Juan Martinez? |. Pitarch Castellano &,
M.A. Merino Ramirez®, M.F. Romero Puertas®
2 Neuropediatria. ® Neurofisiologia. Hospital de la Ribera. Alzra, Valencia.

Introduccion. El sindrome de Guillain-Barré (SGB) es una polirra-
diculoneuropatia autoinmune, aguda y monofasica con cuatro sub-
tipos reconocidos, pero no es habitual encontrar variantes ‘atipi-
cas'. Si bien el dolor de piernasy espalda es comin en el SGB, no
asi la presentacion de meningismo asociado o ausencia de fiebre.
Se postula como causa la radiculitis con espasmo muscular para-
vertebral secundario. Nuestro propdsito es comunicar dos casos de
meningismo como inicio del SGB, cuadro recogido recientemente
en laliteratura. Casos clinicos. Unamujer de 14 mesesy un varén
de 2 afios consultan por dificultad en lamarcha e irritabilidad, jun-
to con fiebre en e segundo caso. En ambos casos se observa una
tendencia al opistétonos, disminucion de fuerzay arreflexia bilate-
ral. Laresonancia magnética (RM) cerebromedular, €l andisis ba
sico de sangre y serologia, y €l liquido cefalorraquideo (LCR) ini-
cia fueron normales. En el control del LCR del segundo caso se
encontraron: 2 leucocitosmm®, 158 mg/dL de proteinas. Mediante
electrofisiologia se observé una polirradicul opatia desmi€linizante
inflamatoria aguda. L a evolucion fue de debilidad ascendente, afec-
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tacion maxima entre 5-7 dias y recuperacién progresiva tras trata-
miento con gammaglobulinalV. Cuando selesdio el ataalos12y
19 dias, respectivamente, mostraban deambulacién con ayuda y
arreflexia que normalizaron completamente al tercer mesdel inicio.
Conclusiones. Ante un paciente con debilidad muscular e hiporre-
flexia, la aparicion de meningismo no debe hacer desechar la sos-
pechainicia del SGB. Lo apoyaran siempre €l nivel de conciencia
preservado, la ausencia de infeccion o la afectacion multisistémica,
propiade otras neuropatias agudas de tipo vasculitis 0 intoxicacion.
Hay que destacar que en el SGB con meningismo es donde la neu-
roimagen adquiere su papel mas importante, ya que excluye proce-
sos de origen central, y que su aparicion no ensombrece €l pronds-
tico de laenfermedad.

078.

PARALISISFACIAL

I. Sdenz Moreno?, M.T. Jiménez Ferndndez @, S. Miralbés Terraza?,
A. GarcifaOguiza® M. DuplaArenaz?, JR. GarciaMata®,

M.C. GarciaJiménez ¢, C. Campos Callgja®, J.L. Pefia Segura?,

J. L6pez Pison? M. CosculluelaAisa?

2Unidad de Neuropediatrfa. ® Unidad de Calidad Asistencial. ¢ Unidad

de Urgencias Pediétricas. Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. En nuestro hospital se ha constituido un grupo de cali-
dad de urgencias pediétricas que, entre otras actividades, elabora
protocolos de actuacion y monitoriza su aplicacion. Pacientes y
métodos. Se revisa, segun la evidencia disponible, el protocolo de
urgenciasde lapardlisisfacia ‘afrigore’ . Se evallalaaplicacion del
previo, consensuado en la sesién hospitalariade marzo de 2003, y se
aplican de forma retrospectiva los indicadores disefiados en la revi-
sion. Se analizan los casos de pardlisisfacia valorados en la consul-
ta de neuropediatria desde marzo de 2003 hasta junio de 2006. Se
revisan los informes de urgencias y las historias clinicas. Resulta-
dos. Se han recogido 29 pacientes, remitidos 28 desde urgencias y
uno desde su centro de salud. En el 82,15% de |os casos se describid
la dteracion de la mimica facia en e informe de urgencias. En €l
75% de los casos constaba la normalidad de los demés pares crane-
ales, y en € 75%, €l fondo de ojo. En €l 42,15% se recogio la nor-
malidad de la otoscopia, aunque solo en el 10,7% se especificabala
ausencia de vesiculas herpéticas. Todos recibieron tratamiento con
prednisona y se resolvieron completamente en una media de 58,6
dias. Conclusiones. En €l proceso de mejora de calidad es funda-
mental |a elaboracién de protocolos y la evaluacion de su cumpli-
miento mediante indicadores de calidad. El audit y sus reevaluacio-
nes facilitan laimplantacion del ciclo de aprendizajey lamejoraen
la atenciodn sanitaria, vinculados ambos alaexcelenciadel trabajo.

0o79.

DROPPED HEAD SYNDROME CAUSADO POR
MUTACIONESEN EL GEN DE LA LAMINA A/C

A. Nascimento? M. Pineda® J. Colomer®, C. Iturriaga® G. Bonne®
2 Neuropediatria. ® Unidad de Neuromuscular. Servicio de Neurologia.

Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

¢U.F Myogenétiqué et Cardiogénétique. Service de Bioquimie B.

Institut de Myologie. Groupe Hospitalier Pitié-Sepétriere. Paris, Francia.

Introduccion. El dropped head syndrome puede ser causado por di-
ferentes enfermedades neuromusculares, la mayoria asociadas a
hipotoniay debilidad de la musculatura axial. Recientemente se ha
asociado este fenotipo clinico a mutaciones en el gen responsable
de la distrofia muscular de Emery Dreiffus. Aqui se presentan dos
pacientes con este peculiar fenotipo de mutacion en el gen LMNA.
Casos clinicos. Dos pacientes de sexo masculino de 3y 4 afios de
edad, procedentes de familias no consanguineas, presentaron desde
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|os primeros meses de vida debilidad en la muscul aturadel cuelloy
eran incapaces de elevar la cabeza desde la posicion pronay en la
maniobra de pull to sit. La sedestacién la alcanzaron alos 7y 11
meses, y la deambulacién a los 20 y 22 meses, respectivamente,
pero sin lograr mantener la cabeza en posicion recta. Ambos
pacientes presentaron atrofia y debilidad de la musculatura de las
extremidades superiores y la cintura escapular con una minima
afectacion en las extremidades inferiores. Los valores de la creatin-
fosfocinasa (CPK) fueron 20-30 veces superiores al valor normal.
La biopsia muscular mostr6é un patrén distréfico leve en los dos
pacientes, sin otra caracteristica a resaltar. La valoracion cardiol 6
gicay laresonancia magnética fueron normales. El estudio genético
identifico dos nuevas mutaciones en heterocigosis en el gen LMNA:
€.1364G>C-R455P y ¢.1358G>C-R453P. Conclusiones. El drop-
ped head syndrome asociado a distrofia muscular en la infancia
debe alertar al clinico en la bisqueda de posibles mutaciones en el
gen LMNA.

080.

SINDROME DE FREY:
UNA PATOLOGIA NO TAN INFRECUENTE

M.J. Martinez Gonzélez?, S. Martinez Gonzélez?,

A. GarciaRibes? JM. Garcia Martinez”,

A. Bilbao Aburto ¢, JM. PratsVifias?

2Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de Alergologia.

¢Unidad de Alergologia Infantil. Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

Introduccion. El sindrome de Frey o auriculotemporal es una pato-
logiarelativamente frecuente en el adulto, aunque sdlo se refiere de
maneraocasional en lainfancia. Objetivos. Describir las caracteris-
ticas epidemiol dgicas, clinicasy evolutivas de nifios diagnosticados
de sindrome de Frey en nuestro hospital. Pacientes y métodos. Un
estudio prospectivo de 20 nifios remitidos para descartar una aer-
gia dimentaria en los Ultimos seis afios. Resultados. Se valoraron
20 nifios que presentaban eritema facial unilateral o bilateral, recu-
rrente, distribuido alo largo del territorio del nervio auricul otempo-
ral, enlaramadel trigémino, que iniciaba de manerainmediatatras
ingestay que desaparecia en minutos-horas tras el cese de ésta. En
el 95% se produjo tras la introduccion de las frutas en la aimenta-
cion (edad: 6,16 + 4,36 meses). Los alimentos més frecuentemente
implicados fueron las frutas y, en menor medida, |as verduras, los
cereales y las golosinas. También asociaban un lagrimeo ocular
unilateral en dos casos. Entre |os antecedentes, 14 casos refirieron
un parto instrumental. Se realizaron Prick e inmunoglobulina E
(IgE) especificas a diferentes alimentos en siete nifios, aunque fue
negativa en todos ellos; sin embargo, la provocacion fue positivaen
10y remitio en €l resto. Conclusiones. El sindrome de Frey se pro-
duce tras la lesion traumética del nervio auriculotemporal, que se
sigue de una regeneracion aberrante de las fibras parasimpéticas a
lo largo de las vias simpéticas. Asi, tras la ingesta de aimentos se
produce un eritemafacial en lugar de la estimulacion refleja de las
secreciones de la glandula parétida. Es importante reconocer 1os
sintomas y no confundirlos con una reaccion alérgica o una crisis
epiléptica, de manera que se evite larealizacion de pruebas innece-
sariasy laexclusion de alimentos de la dieta.
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081

ACCIDENTE CEREBROVASCULAR
EN EL RECIEN NACIDO A TERMINO:
RESULTADO DE NUESTRASINVESTIGACIONES

J. Juan Martinez? |. Pitarch Castellano?,

F. Gonzélez delaRosa? J. Alfonso Diego®, A. ZUfiiga®
2 Neuropediatria. ® Neonatologia.  Genética. Hospital de la Ribera.
Alzra, Valencia.

Introduccion. Los accidentes cerebrovasculares (ACV) en el recién
nacido a término (RNT), aunque son poco frecuentes, constituyen
una patologia de interés creciente por constituir una parte impor-
tante de la morbilidad neonatal y del lactante. Aqui se presenta el
resultado del estudio etiol6gico de cinco casos clinicos de ACV no
secundario a encefal opatia hipoxicoisquémica. Casos clinicos. Ca-
sos 1y 2: lactantes de 8 y 9 meses, respectivamente, sin anteceden-
tes personales de interés, que refieren un menor uso del miembro
superior derecho (MSD) con hemiparesia derecha en la explora-
cion; en laresonancia magnética (RM) cerebral se observaron éreas
de porencefalia; también presentaban la mutacion del factor 11
G20210Ay del gen C677T de la metilentetrahidrofolato reductasa
(MTHFR). Caso 3: neonato de 24 horas de vida que presenta clo-
nias del MSD precedidas de quejido e hipotonia; en la tomografia
computarizada (TC) craneal presentd una zona hipodensa frontal
izquierda; también presentd la mutacion homocigota del gen
C677T delaMTHFR. Caso 4: lactante de 8 meses con retardo del
desarrollo motor que alas dos horas de vida presentaba una hipoto-
niay convulsiones; se le realiz6 una RM cerebral con estudio de
difusion patolégica; presentaba niveles elevados de anticuerpos
antiglicoproteina B2. Caso 5: RNT que nacio tras una cesarea por
bradicardia fetal; present6 distrés respiratorio y posteriormente
hipotonia; la TC craneal mostr6é un infarto isquémico en la arteria
cerebral media (ACM) derecha; también presentaba la mutacion
heterocigota del factor V de Leiden. Conclusiones. Es fundamental
conocer lafisiopatologia delosACV e identificar |os factores etio-
|6gicos para realizar una correcta actuacion profilactica, diagndsti-
cay terapéutica, asi como un estudio familiar.

082.

MIGRANA RELACIONADA CON EL CIERRE PERCUTANEO
DE UNA COMUNICACION INTERAURICULAR DE TIPO
OSTIUM SECUNDUM: DESCRIPCION DE CUATRO CASOS
PEDIATRICOSY REVISION DE LA BIBLIOGRAFIA

D. Martin Ferndndez-Mayoralas?, F. Larraya®, N. Mufioz Jarefio©,
B. Callgja, V. San Antonio Arce®, A. Fernandez-Jaén 2
2Neurologia Infantil. ® Cardiologia Infantil. Hospital de la Zarzuela.

¢ Neuropediatria. Hospital Clinico San Carlos. ¢ Pediatria. Atencién Primaria.
Madrid.

Introduccion. En los Ultimos afios varias publicaciones han sugeri-
do que determinadas alteraciones en el tabique interauricular pue-
den estar asociadas con la fisiopatologia de la migrafia. Se descri-
ben cuatro pacientes con comunicacion interauricular (CIA) sin
antecedentes de cefalea, intervenidos mediante laimplantacién por
catéter de un disco oclusor Amplatzer, y que desarrollaron a conti-
nuacion algunos sintomas compatibles con una cefalea migrafiosa.
Casos clinicos. Los casos clinicos presentados tienen en com(n va-
rias caracteristicas: @) un tipo de defecto cardiaco similar: la CIA;
b) lamisma técnica de cateterizacion transcutanea mediante un dis-
positivo oclusor Amplatzer; c) ecocardiografia normal después de
laintervencion; y d) desarrollo de sintomas compatibles con migra-
fla con o sin aura, de curso benigno y con mejoria espontanea des-
pués de varias semanas 0 meses. Conclusiones. 1) Existen pacien-
tes pediétricos con CA que pueden desarrollar sintomas de migrafia
con o sin aura de forma aparatosa tras la correccion percuténea de
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su defecto. 2) El conocimiento de este hecho es esencial, dado que
se puede emitir, en general, un buen prondstico para estos pacientes
y sus familias. 3) Podria someterse a debate la posibilidad de usar
clopidogrel en el tratamiento de este tipo de cefalea, ya que, segiin
algunos datos recientes, parece efectivo en su resolucién. Sin em-
bargo, los riesgos y la seguridad del farmaco no han sido suficien-
temente estudiados en nifios, por lo que, teniendo en cuenta la be-
nignidad del cuadro, no esta claralaindicacion.

083.

HIPERTENSION INTRACRANEAL POR TROMBOSIS
VENOSA CEREBRAL CON INFARTO VENOSO
DE DIFiCIL DIAGNOSTICO

A. Lopez Lafuente? M. Herranz?® A. Rodriguez? P. Barros?,
J. Arroyo? J. Linera®, U. delaCalle®, M.J. Lépez Rodriguez @
2 pedliatria. ® Radiologia. Hospital Ruber Internacional. Madrid.

¢ Radiologia. Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres.

Objetivos. Aqui se presenta un nifio con hipertension intracraneal
(HIC) secundaria a unatrombosis venosa cerebral (TVC) queno se
objetivd con imégenes de resonancia magnética (RM) craneal a
15T, pero si con 3T a observar un [lamativo aumento de vasos
colaterales y confirmar la sospecha con angiorresonancia venosa.
Caso clinico. Un nifio de 7 afios con cefaleay vomitos de 10 diasde
duracion, disértrico. No tenia un traumatismo craneoencefélico
(TCE) previo. Antecedentes familiares. migrafia materna. Antece-
dentes personales. macrosomico, retraso del lenguaje, torpeza
motora, dos episodios de cefalea tras un TCE leve alos 5 afios, el
primero con hemiparesiaizquierda de 2 horas de duracion. El estu-
dio fue normal y la exploracion neurolégica habitual mostré una
leve disartria. Evolucién: Persiste clinica hipertensiva que mejora
con analgésicos, corticoides y antieméticos, el segundo dia desapa-
receladisartria, €l cuarto iniciaun papiledemabilateral. Laanaliti-
cabasicay lacoagulacion fueron normales. PDF +. Dimero D 1025.
LaRM craneal fue dudosay laimagen cortico-subcortical parietal
posterior izquierda aparecia hiperintensaen FLAIR y T,. No se ob-
servé un efecto masa ni siquiera con realce con gadolinio. Puncion
lumbar (PL): presién de apertura de 32 mmHg, citoquimica normal
y presion de cierre de 19 mmHg. Se afiade al tratamiento acetazola-
mida (25 mg/kg/dia). Se realizaron estudios para buscar la etiologia
quejustificase lahemorragiaintracraneal (HIC) y ladudosaimagen
cerebral negativa, incluido un estudio de hipercoagulabilidad.
Puesto que persistia la clinica hipertensivay el papiledema empeo-
raba, se realiz6 unanueva PL con resultados similares. Se aumentd
la acetazolamida (50 mg/kg/dia). Latomografia axial computariza-
da (TAC) craneal fue normal. Se observd una mejoria lenta pero
progresiva de la clinica hipertensiva y se inicié la resolucion del
papiledema. La RM cranea a 3 Teslas mostré una trombosis par-
cial del seno venoso longitudinal superior y lateral izquierdo con
una secuela de pequefio infarto venoso parietal, por o que se anti-
coagulé. Conclusiones. Se planteala duda de si se debe hacer una
angiorresonancia venosa en toda HIC de térpida evolucion.

084.

TROMBOSISDE SENOSVENOSOSEN LA ADOLESCENCIA
M.E. Vézquez Lépez 2, R. Pego Reigosa®, S. Martinez Regueira?
C. Almuifia Simén 2, J. Gonzélez Gémez @

2 pediiatria. ® Neurologia. Hospital Xeral-Calde. Lugo.

Introduccion. La trombosis de senos venosos (TSV) es una enfer-
medad de baja incidencia (0,7/100.000), con predominio en el sexo
femenino (4:1). Esta patologia puede presentar una sintomatol ogia
clinica muy variable y, aunque en algunos pacientes la evolucién
neuroldgica es favorable, en otros casos puede ser la causa de un
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deterioro neurolégico agudo que lleve a paciente al comay final-
mente ala muerte. Caso clinico. Se presenta el caso de unanifiade
13 afios de edad que consultd por cefalea 'y vomitos. Desde una
semana antes del ingreso tomaba anti conceptivos orales por un ova-
rio poliquistico. La cefaleay los vémitos cedieron tras la fluidote-
rapia endovenosay analgesia. EI hemograma, la bioquimicabasica
y €l fondo de ojo fueron normales. A las 48 horas present6 dos epi-
sodios de desconexién del medio, sin movimientos anormales. En-
tonces comenzoé un deterioro neuroldgico hasta alcanzar un Glas-
gow 7, por lo que seintubd y se conectd ala ventilacion mecanica
En latomografia axial computarizada (TAC) craneal con contraste
se aprecio un realce en laregion interhemisférica occipital, que era
compatible con el signo del delta vacio, lo que sugeria una TSV.
Finalmente aparecieron movimientos de decorticacion. La paciente
se tratd con hiperventilacion, manitol, suero salino hiperténico e
inotrépicos. Un eco-Doppler trascraneal y un el ectroencefalograma
(EEG) realizados ocho horas después de la intubacion confirmaron
lamuerte cerebral. En el estudio de coagulacién se detectaron anti-
cuerpos anticardiolipina. Conclusiones. La TSV es una patologia
que puede llevar a paciente alamuerte en pocas horas. Su diagnés-
tico inicial no es fécil, por lo que es necesario tener un ato indice
de sospecha.

Séabado, 14 de octubre
MESA N.° 9: MOVIMIENTOS ANORMALES

085.

AMPLIA VARIACION EN LA EXPRESIVIDAD CLINICA DE
LA FORMA AUTOSOMICA DOMINANTE DE DEFICIENCIA
DE GUANOSINA TRIFOSFATO CICLOHIDROLASA |
(ENFERMEDAD DE SEGAWA) EN UNA FAMILIA ESPANOLA

E. Lépez-Laso? R. Camino Ledn?, J.J. Ochoa®,

F.J. Gascon Jiménez ¢, M.E. Mateos Gonzélez @,

J.I. Lao-Villadéniga?, R. Artuch Iriberri ©

aUnidad de Neurologia Pediatrica. Pediatria. ® Servicio de Neurologia.
Hospital Universitario Reina Sofia. Cérdoba. ¢ Pediatria. Hospital de Montilla.
Montilla, Cérdoba. 9 Genética Molecular. Laboratorios de Andlisis

Dr. Echevarne. Barcelona. ¢Bioguimica. Hospital Universitario

Sant Joan de Déu. Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccion. La deficiencia de la enzima guanosina trifosfato
ciclohidrolasa de herencia autosdmica dominante origina la disto-
niasensible alevodopa (DSD), un raro error congénito del metabo-
lismo de los neurotransmisores. Objetivos. Describir |os aspectos
clinicos, bioquimicosy moleculares delaDSD en unaampliafami-
lia espafiola. Pacientes y métodos. Identificamos a 2 nifios aparen-
temente no relacionados, uno con parkinsonismo infantil y otro con
distonia, con excelente respuesta a levodopa. La anamnesis y los
examenes clinicos revelaron que la enfermedad era familiar en
ambos casos y que ambas familias estaban emparentadas. Se reali-
zaron estudios bioquimicos (estudio de pterinas y neurotransmiso-
res en LCR, test de sobrecarga de fenilalanina), de genética mole-
cular (secuenciacion del gen GCH-1) y registro en video de los
trastornos del movimiento en un total de 28 sujetos. Resultados.
Identificamos a 17 miembros con lamutacion Q89X del gen GCH-1.
La presentacion clinica mas comun fue distonia en miembros infe-
riores durante la primera década de la vida (5 sujetos) seguida por
distonia que afectaba la marcha en la segunda década (3 sujetos).
Un paciente se present6 con parkinsonismo y retraso del desarrollo
motor en el primer afio de vida, y otras dos mujeres con parkinso-
nismo, unade adultajoven y otraen la séptimadécada; un nifio con
laterocolisy actitud escolidtica leves alos 14 afios, y un adulto de
38 afios con retrocolis. 4 sujetos contintian asintométicos. Conclu-
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siones. Destacamos |a enorme variabilidad en la expresividad de la
DSD dentro de esta familia, asi como €l hallazgo de determinadas
formas de presentacion muy atipicas, no descritas previamente.

086.

DESVIACION OCULAR PAROXISTICA
HACIA ABAJO EN NEONATOS

M. Madruga Garrido, B. Blanco Martinez,

R. Mateos Checa, B. Mufioz Cabello, V. Cantos Pastor,
L. Ruiz del Portal Bermudo, M. Rufo Campos
Neuropediatria. Hospitales Universitarios Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Ladesviacion ocular hacia abajo como fendmeno pa-
roxistico y benigno ha podido observarse en neonatos sin otros sin-
tomas neurol 6gicos. Aparece en los primeros dias de vida, aunque
el examen neuroldgico y las pruebas complementarias son norma-
les, y desaparece espontaneamente en los primeros meses de vida.
Los pacientes con tetraparesia espastica o retraso mental pueden
presentar estos episodios aungque con caracteristicas diferentes.
Aqui se presentan cuatro pacientes que consultaron en nuestra uni-
dad por episodios de desviacion ocular hacia abajo. Casos clinicos.
En tres de los casos |os episodios aparecieron antes de la segunda
semana de vida, aunque €l resto del examen era normal. No habia
antecedentes de interés. A los tres se les realiz6 una neuroimagen
(dos ecografias y una tomografia axial computarizada) y a dos se
les realiz6 un electroencefalograma (EEG, uno de €ellos critico),
pero todos | os resultados fueron normales. L os episodios desapare-
cieron progresivamente hasta su totalidad en tres casos entre los 2-
5 meses, y su desarrollo neurol dgico posterior fue normal. El cuar-
to caso comenzo con los episodios alos 7 meses, con un anteceden-
te de cuadro polimalformativo y retraso mental. Al observar los epi-
sodios, éstos se acompafiaban de sacudidas en extension de miem-
bros superiores compatibles con espasmos infantiles que se confir-
maron con la presencia de hipsarritmia en el EEG. Conclusiones.
Los episodios paroxisticos de desviacion ocular hacia abajo en
recién nacidos no siempre indican un dafio neuroldgico. La ausen-
cia de signos acompafiantes y de historia clinica sin datos relevan-
tes orientan la posibilidad de que se trate de procesos benignos y
transitorios, aunque se aconseja la realizacion de EEG y neuroima-
gen para descartar €l dafio cerebral.

087.

DESVIACION OCULAR PAROXISTICA BENIGNA INFANTIL

J. Adrién, M.C. Garzo Fernandez, R. Redl,
M. Véazquez Lépez, C. Martin

Neurologia Pediatrica. Hospital General Universitario
Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. Ouvrier y Billson describieron en 1988 un trastorno
deinicio en la infancia, con episodios bruscos, espontaneosy de
breve duracion, de desviacion ocular tonica sostenida e intermiten-
te hacia arriba, con desviacion compensatoria de la cabeza hacia
delante y la barbilla hacia abgjo. Los nifios tienen la exploracion
neurolégica y las pruebas complementarias normales. Objetivos.
Presentar un nuevo caso y |os estudios para determinar el carécter
no epiléptico de este trastorno. Caso clinico. Una nifia de 14 meses
con episodios de comienzo brusco y corta duracion de desviacion
de lamirada hacia arriba, sin alteracion del nivel de conciencia. El
estudio polisomnogréfico prolongado con registro simultaneo de
electromiografia (EMG) y €electrocardiograma (ECG) fue normal.
De la misma manera, la tomografia axial computarizada (TAC) y
los estudios metabdlicos también fueron normales. Se produjo la
desaparicion de la sintomatologia a los ocho meses. Resultados.
Varias hipotesis han intentado explicar €l origen de esta entidad:
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lesiones de tronco, trastornos de la transmision dopaminérgica o
epilepsia (ocasionales anomalias paroxisticas durante €l suefio).
Conclusiones. La desviacion ocular paroxistica benigna infantil
(DOPBI) de nuestra paciente debe incluirse en los trastornos paro-
xisticos no epilépticos de la infancia, como algunos otros casos de
labibliografia, yaque no parece compatible con la epilepsiaidiopa
tica infantil con la que la quieren relacionar otros autores. No es
una patol ogia frecuente, pero tal vez esta subestimada.

088.

ASPECTOS CLINICOS, ANATOMOPATOL OGICOS
Y BIOQUIMICOSDE LA HIPOPLASIA
PONTOCEREBELOSA DE TIPO 2

M.C. Fons Estupifia? A. Garcia Cazorla®,

E. Fernandez Alvarez®, J. Campistol Plana®

2 Neurologia Pediatrica. ® Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. La hipoplasia pontocerebelosa (HPC) es una enfer-
medad genética con herencia autosdmica recesiva. En 1993, Barth
las clasificd en dos fenotipos clinicopatol 6gicos. laHPC detipo 1,
que asocia una degeneracion del asta anterior medular, y laHPC de
tipo 2, que cursa con microcefalia progresiva, discinesias, hiperto-
nia, hiperexcitabilidad, retraso psicomotor gravey epilepsiasin sig-
nos de afectacion neuromuscular. Objetivos. Describir las manifes-
taciones clinicas, especialmente los trastornos del movimiento, €l
resultado de estudiosrealizadosy laevolucion acortoy alargo pla
Z0 en pacientes con criterios de HPC de tipo 2. Pacientes y méto-
dos. Revision retrospectiva del historia clinico de cinco pacientes
diagnosticados de HPC detipo 2, sobre la base de los criterios esta-
blecidos por Barth. Resultados. La edad de la primera consulta os-
cilabaentre las pocas horas de viday los 3 meses. Los motivos ini-
ciales delaconsultafueron lamicrocefalia, los trastornos del movi-
miento, la crisis de hipertonia con apneas y un cuadro de depresion
neurol 6gica severa. Ademas, 3 de |los casos tenian antecedentes de
retraso en el crecimiento intrauterino (CIR). Clinicamente presen-
taban una microcefalia progresiva, un retraso psicomotor severo y
crisis epilépticas refractarias a tratamiento en 4 casos. También
tenian trastornos del movimiento (hiperekplexia, miocloniasy tre-
mulaciones, distonias y postura en opistotonos) y una afectacion
auditiva y visual. La resonancia magnética (RM) cerebral mostro
una hipoplasia pontocerebel osa, mientras que los estudios metabd-
licos, € cariotipo, la electromiografia (EMG) y la velocidad de
conduccion nerviosa (VCN) fueron normales. El tratamiento con
levodopa mejord las mioclonias en un caso. Conclusiones. LaHPC
detipo 2 es una enfermedad degenerativa con una grave afectacion
del desarrollo psicomotor y trastornos del movimiento. El trata-
miento con levodopa podria ser una alternativa en casos con atera-
cién en los neurotransmisores cerebrales.

089.

TICSDE INICIO MUY PRECOZ
(ANTESDE LOS 2 ANOS DE EDAD)

E. Fernandez-Alvarez, J. Lpez-Casas, M. Panizzon
Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. Lostics son el trastorno del movimiento més frecuen-
te en e nifio. La edad media de inicio se sitUa segun los diferentes
estudios arededor de los 6,5 afios. Unicamente se conocen tres
publicaciones de casos aislados de tics de inicio muy precoz, por [o
gue las caracteristicas clinicas y el prondstico son poco conocidos.
Objetivos. Conocer si el inicio muy precoz de los tics tiene caracte-
risticas particulares y cudl es su pronéstico. Pacientes y métodos. En
nuestra base de datos, con 598 observaciones de tics, se han hallado
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nueve casos (siete varones) en los que € inicio antes de los 2 afios
parece razonablemente confirmado. Resultados. En tres casos los
tics fueron recocidos antes del afio de vida, otros tres entre 12 y 17
meses, y los tres restantes entre 18 meses y 2 afios. Antes de los dos
afios los tics eran oculares o palpebrales. En su evolucion, seis casos
cumplieron los criterios de sindrome de Tourette (ST). Los tres
casos restantes fueron tics crénicos. En cuatro casos (tres con €l ST)
el trastorno por déficit de atencion e hiperactividad (TDAH) y en
otrostres (todos con el ST) €l trastorno obsesivo-compulsivo (TOC)
eran los trastornos comorbidos asociados. Tres casos (dos con €l ST)
tenian una historia familiar de tics. Dos casos (ambos con ST) ade-
més tenian una historiafamiliar de TOC. Estos valores no tienen una
diferencia significativa con €l resto de los pacientes con tics. Con-
clusiones. El cerebro del lactante es capaz de producir tics. El hecho
deiniciar méstemprano los tics no comporta un peor prondstico.

090.

MOVIMIENTOSEN ESPEJO Y
MALFORMACION DE DANDY-WALKER

M. Rodrigo Moreno, S. Roldan Aparicio, C. Gonzalez Hervés,
A.M. LeonésValverde, E. Urruria Madonado
Pediatria. Hospital Virgen de las Nieves. Granada.

Introduccion. Las sincinesias en espejo son movimientos asociados
involuntarios de una extremidad, como respuesta a un movimiento
intencionado en la extremidad contralateral. Pueden ser fisiol6gi-
cosen lainfancia. Su persistenciamés alla delos 8 afios se conside-
ra patoldgica. Caso clinico. Un varén de 2 afios con retraso psico-
motor y comunicacion interventricular (CIV) subadrtica. Desde €l
afio presentaba movimientos simultaneos de ambas manos. Explo-
racion: aspecto macrocéfalo con turricefaia (PC en p50), examen
cognitivo normal, sincinesias en espejo, dependencia de movimien-
tos de una mano con la otra, distonias a iniciar la manipulacion,
ausencia de actitudes distonicas en reposo, ausencia de otros movi-
mientos anormales, leve hipotonia global, reflejos musculares pro-
fundos (RMP) y sensibilidad normales, Romberg positivo, disme-
tria bilateral, sin temblor, ataxialeve y resto de la exploracion nor-
mal. Pruebas complementarias. hemograma, bioquimicay o-feto-
proteina normales. En la resonancia magnética (RM) craneal se
observa una importante atrofia de vermis y de ambos hemisferios
cerebel osos. También tiene un quiste del cuarto ventriculo que ocu-
pa gran parte de la fosa posterior (Dandy-Walker). Estudio CDG
normal. El resto del estudio metabdlico también fue normal. Evolu-
cién: A los 8 afios persistian las sincinesias con una mejoria muy
discreta y empezaba a independizar algo los movimientos de las
manos; el estudio cognitivo era normal, pero presentaba dificulta-
des en el aprendizaje condicionadas por e trastorno en el movi-
miento. Conclusiones. Las sincinensias en espejo se asocian atras-
tornos neurol égicos (lesiones del 16bulo frontal, agenesia del cuer-
po calloso), asi como a diversas entidades: Klippel-Feil, Williams,
Kallman, Friedreich, metabolopatias, malformacién de Arnold-
Chiari, etc. Aqui se presenta este caso por considerar muy caracte-
risticas las sincinesias y por su asociacion a la malformacién de
tipo Dandy-Walker, escasamente descrita en la literatura

091.

MIOCLONO ESENCIAL HEREDITARIO O
SINDROME DE DISTONIA MIOCLONICA FAMILIAR:
¢DOS CARASDE LA MISMA MONEDA?

P. Smeyers Durd? F. Mulas Delgado? J.A. Burguera®
2 Neuropediatria. ® Neurologia. Hospital La Fe. Valencia.

Introduccion. La presentacion de un sindrome mioclénico junto
con una distonia de grado variable, sin otros trastornos neurol 6gi-
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cos afiadidos, comporta el diagndstico ya sea de mioclonus esencial
(presencia de distonia poco o nada relevante) o de distonia miocl6-
nica (presencia de una clara distonia). Con frecuencia, € sindrome
afecta a varios miembros de una familia con penetrancia variable.
Objetivos. Presentar una fratria de tres hijos afectados en grado
variable de distonia miocl6nica. Apuntar latardanza en el diagnos-
tico, atribuido inicialmente a cuadro psicosomatico. Casos clinicos.
Caso 1: unanifiade 11 afios remitidaalos 4,5 afios por incoordina-
cion de lamarcha. Exploracion: sacudidas mioclonicas en reposo y,
sobre todo, de accién més acusadas en €l tronco, la cabezay las
extremidades superiores. Asocia también una distonia del escri-
biente. Caso 2: un hermano de 26 afios con un cuadro superponible
a su hermana que se controlaba con clonazepam y primidona. Fue
diagnosticado a los 16 afios tras pasar varios afios en tratamiento
psicol6gico. Tiene un historial de abuso de cocainay acohol. Caso
3: hermana de 23 afios con un cuadro muy leve que no interfiere
con sus actividades diarias. Resultados. Se realiza estudio de elec-
tromiografia (EMG) que identifica las mioclonias como de origen
subcortical generalizadas. El estudio metabolico completo es nor-
mal, a igual que el electroencefalograma (EEG) y la resonancia
magnética (RM) cerebral. También se observa la ausencia de una
respuesta fotoparoxistica y nunca han tenido crisis epilépticas. Los
estudios neuropsicoldgicos de los tres hermanos fueron normales.
El diagndstico final fue de mioclonus esencial hereditario frente a
una distonia mioclénica familiar. Todavia esté pendiente de reali-
zarse un estudio mutacional en el gen del epsilon sarcoglicano.
Conclusiones. La presentacion de un sindrome miocloénico infantil
obliga a descartar patologias neurodegenerativas graves. El diag-
nostico de esta entidad puede ser tardio al empeorar con €l estrésy
considerarse de etiologia psicosomética.

092.

COREA HEREDITARIA BENIGNA. UN NUEVO CASO

M.C. Garzo Ferndndez? F. Grandas®, A. Traba®,

M. Vézquez Lépez? Y. Ruiz®

2 Neurologia pediatrica. ® Neurologia. ¢ Neurofisiologia. ¢ Neurorradiologia.
Hospital General Universitario Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. La corea hereditaria benigna (CHB, OMIM 118700)
es un trastorno heterogéneo de inicio en la infancia, curso ligera-
mente progresivo y ausencia de deterioro mental, que contrasta con
laenfermedad de Huntington. El gen TITF1 (factor de transcripcion
tiroideo 1) parece relacionado con esta entidad, probablemente loca-
lizado en el cromosoma 14g13.1-g21.1. Caso clinico. Un paciente
de 7 afios de edad, segundo hijo de padres jovenes no consanguine-
0s, sin antecedentes familiares de trastorno del movimiento, con
embarazo, parto y perinatal normales. Consulté a los 6 meses de
edad por movimientos coreicos generalizados que impedian la se-
destacion. En la actualidad persisten los movimientos coreicos, dis-
ténicosy discinéticos, también faciales, que desaparecen en €l sue-
fio y se asocian con un retraso en las adquisiciones motoras e inesta-
bilidad. Presenta una marcha atéxica, un lenguaje disartrico y una
lenguareptante. El curso de la patologia es ligeramente progresivo y
no existe unaalteracion intelectual. No existen datos clinicos ni ana
liticos de corea de Sydenham. Se han realizado, entre otros, estudios
metabdlicos de &cidos organicos y aminoécidos, acido Urico, cobre
y ceruloplasmina, todos normales; neurotransmisores: disminucion
aidada de 5-hidroxi indol acético en e liquido cefalorraquideo
(LCR). Todas la imégenes —resonancia magnética (RM), angiorre-
sonanciay RM espectroscopica— fueron normales. Oftalmol ogica-
mente también es normal. Los estudios genéticos de la enfermedad
de Huntington y de Hallervorden-Spatz fueron negativos. Todaviase
estarealizando € estudio del cromosoma 14q (CHB). Se han utiliza-
do diversos farmacos, pero solo se ha obtenido unaleve mejoriacon
pimocide. Conclusiones. Existen numerosas causas de corea en la
infancia, hereditarias o adquiridas. La CHB es genéticamente hete-
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rogénea. L as caracteristicas de nuestro paciente hacen pensar en esta
entidad clinica, como siempre, por exclusion. Al ser tan incapacitan-
te, se ha utilizado un tratamiento sintomético.

MESA N.° 10: NEUROCIRUGIA + MISCELANEA

093.

INCIDENCIA DE LA INMIGRACION EN UNA
UNIDAD DE NEUROPEDIATRIA DE REFERENCIA

N. Escudero Rodriguez ?, C. Casas Fernandez?,

H. Alarcon Martinez? R. Domingo Jiménez @,

A. Puche Mira? J. Sanchez Paya®, J.J. Benavente Garcia®
2Neuropediatria. Hospital Virgen dela Arrixaca. Murcia.

b Medicina Preventiva. Hospital General Universitario de Alicante. Alicante.

Introduccion. Existe un crecimiento progresivo de la poblacion
inmigrante en Espafia, que en la actualidad representa un 8,4% del
total de empadronadosy en nuestra comunidad auténoma, mas del
15%. Objetivos. 1) Realizar un andlisis descriptivo de la poblacién
deinmigrantes val orados en la seccién de neuropediatria de un hos-
pital terciario. 2) Considerar la patologia neuropediatrica més sig-
nificativa y los aspectos socioeconémicos asociados. Pacientes y
métodos. Se realizo un estudio prospectivo mediante el seguimien-
to de los pacientes inmigrantes valorados en nuestra seccion de
neuropediatria desde €l 1 de enero de 2004 hasta el 30 de junio de
2005. Se utiliz6 el programa SPSS 10.1 para €l andlisis estadistico
de los datos. Resultados. Se recogieron 159 pacientes inmigrantes
que representaban e 2,4% del total de las consultas realizadas. El
66% fue valorado a través de una consulta externa y €l resto por
ingreso hospitalario. La mediana de edad fue de 3 afios (rango: 1-7).
Un 57% era varon. El pais de origen familiar més frecuente fue
Ecuador (45,3%). El 55% de éstos nacieron en Espafia. El diagnos-
tico mas comun fue retraso psicomotor o mental, seguido por ence-
falopatiacrénicano filiada. Un 24,3% recibi6 tratamiento farmaco-
I6gico. Cinco nifios precisaron cirugia. Un 49% fue remitido a otra
especididad, predominantemente a rehabilitacion. El 37% se envio
a centros de atencion temprana. Nueve nifios fueron valorados por
los servicios sociaes, principalmente por motivos de precariedad
econdmica. Conclusiones. Los inmigrantes representan un porcen-
taje significativo en neuropediatria y en la mayoria de los casos
existe una patologia neuroldgica grave y acompafiada de escasos
recursos econdémicosy sociales.

094.

EL NINO INMIGRANTE Y LA REAPARICION DEL
SINDROME HEMICONVUL SION-HEMIPLEJIA-EPILEPSIA

I. M8aga Diéguez? B. Pérez Duefias? A. Garcia Cazorla?,
A. Vernet Bori & C. Prior®, J. Campistol Plana?

aNeurologia Pediatrica. ” Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. El sindrome hemiconvulsién-hemiplejia-epilepsia
(HHE), actualmente raro en nuestro medio, consiste en la sucesion
en el tiempo de crisis convulsivas predominantemente de un hemi-
cuerpo, seguidas por una pardisis flacida ipsilateral de duracion
variable y finamente la instauracion de una epilepsia del 16bulo
temporal afectado. Existen multiples etiologias y la més frecuente
es la secundaria a las convulsiones de larga duracién (horas) en €
contexto de un proceso infeccioso febril. La etiopatiogenia es aln
desconocida. Objetivos. Presentar dos casos compatibles con esta
patologia, vistos recientemente en nuestro centro, ambos de origen
magrebi. Casos clinicos. Caso 1: alos 14 meses presentaba un cua-
dro febril con crisis ténico-clénicas de mas de 48 h de evolucidn
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(viaje de Marruecos a Espafia). Posteriormente desarroll6 una he-
miparesia del hemicuerpo izquierdo. La resonancia magnética (RM)
objetivo un edemadifuso en el hemisferio derechoy el electroence-
falograma (EEG), una lentificacion difusa derecha. El resto de las
pruebas complementarias fueron inespecificas. Su evolucion fue
hacia una atrofia del hemisferio derecho junto con epilepsia. Caso
2: alos 2 afios presentaba un cuadro febril con convulsiones (Ma-
rruecos). Posteriormente desaroll6 una hemiparesiay clonias dere-
chas. LaRM mostré unaatrofiadel hemisferio izquierdoy el EEG,
una alteracion severa temporoparietooccipital izquierda. Su evolu-
cion fue hacia epilepsiay hemiplegjia. Los datos clinicosy radiol 6-
gicos, asi como la evolucion, son compatibles con e sindrome
HHE. Ambos pacientes sufrieron el episodio desencadenante en
sus paises de origen y se vieron en nuestro centro en fases no agu-
das de laenfermedad. Conclusiones. En nuestro medio, la universa-
lizacion de unamedicina de urgencia de calidad ha hecho disminuir
drésticamente la incidencia de este sindrome. L os nifios proceden-
tes de paises pobres con menos recursos médicos pueden presentar
una patologia o secuel as de enfermedades otrora frecuentes y ahora
casi olvidadas en nuestro medio, entre ellas el sindrome HHE.

POSTERS

P1.

TORTICOLIS CONGENITO POR HEMIVERTEBRA
CERVICAL: ESCOLIOSISCERVICAL

A. Morant Gimeno
Clinica de Neuropediatria. Valencia.

Introduccion. El torticolis congénito es una de las causas més fre-
cuentes de consulta en neuropediatria. En los nifios menores de 6
meses, |as causas mas frecuentes de los torticolis son de origen mus-
cular por alteraciones en el misculo esternocleidomastoideo, pero
no hay que olvidar las malformaciones éseas'y |as alteraciones ocu-
lares, estas Ultimas en nifios menores de un afio. Objetivo. Presentar
un caso de una nifia diagnosticada erréneamente de torticolis congé-
nito. Caso clinico. Se presenta una nifia de 6 meses que fue remitida
alaconsulta con la sintomatol ogia de un torticolis congénito. En su
historia clinica no constaban datos de interés al respecto. En la ex-
ploracion destaco un aplanamiento occipital derecho y un torticolis
derecho sin anomalias pal pables en los miscul os esternocleidomas-
toideos. Mediante tomografia axial computarizada (TAC) se diag-
nostico una hemivértebra cervical y se descartd una craneosinostosis
y la patologia medular. Se valoré por oftalmologiay traumatologia.
La evolucion con tratamiento conservador es satisfactoria hasta la
actuaidad, que tiene 18 meses, con un desarrollo psicomotor dentro
de lanormalidad. Conclusiones. Ante un nifio con un torticolis con-
génito, lo més importante es averiguar si es de tipo muscular o no.
En este caso se trataria de una escoliosis cervica que hay que tratar
desde el punto de vista rehabilitador junto con controles oftalmol 6-
gicos, sempre hay que tener en cuenta la posibilidad de cirugia en
un futuro para prevenir otras posibles deformidades secundarias.

P2.

DESCRIPCION CLINICONEUROFISIOLOGICA
DE LOSESTADIOSINCIPIENTES DE UN SINDROME
DE WEST SECUNDARIO A MICROCEFALIA CONGENITA

J.A. Mufioz Yunta?, C. Quijada Miranda®, A. Valls Santasusana®,
N. Ailouti Caballero®, M. Palau Baduell 2
2 Neuropediatria. ® Neurofisiologia. Hospital del Mar. Barcelona.

Introduccion. Se presenta un caso de sindrome de West secundario
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a una forma de microcefalia congénita con anormalidad del patron
de surcos, muy infrecuente en nuestro medio, y se describe la evo-
lucion clinicay electroencefal ografica desde su fase mas temprana.
Caso clinico. Unanifiade 5 meses de edad, con padres cosanguine-
0s y una hermana diagnosticada de lisencefalia. Fue remitida para
un estudio de microcefaia por retraso psicomotor y sospecha de
crisis epilépticas, desde los 3 meses de vida, en forma de movi-
mientos oculares y de las extremidades. La exploracion fisicaalos
5 meses de edad mostré microcefalia (perimetro cefélico de 37 cm)
y retraso psicomotor. La resonancia magnética (RM) craneal obje-
tivo una microcefalia sin atrofia cerebral, un cortex de grosor nor-
mal con disminucién del nimero de surcos, areas de hipodesmieli-
nizacion e hipoplasia del vermis cerebeloso. La primera monitori-
zacion mediante electroencefalograma (EEG), llevada a cabo en
diciembre de 2005, mostré un patron hipsarritmico, y seregistraron
numerosas fases de parpadeo con desviacién delamiraday ocasio-
nal es movimientos bruscos de adduccion en las extremidades infe-
riores (EEI), con respuesta electrodecremental en el EEG. La se-
gunda monitorizacién mediante EEG, llevada a cabo en enero de
2006, mostro una evolucién clinicaa espasmos en flexion, con hip-
sarritmiay respuesta el ectrodecremental del EEG en |os espasmos.
Conclusiones. Las anomalias de la RM quedarian englobadas den-
tro de las infrecuentes microcefalias congénitas con patrén de sur-
cos anormal, de herencia autosdmica recesiva manifestada con
retraso psicomotor y epilepsiarefractariadeinicio precoz. En nues-
tro caso, la hipsarritmia ya es evidente en e primer estudio, que
precede ala clinica completa de espasmos en flexion y reafirma el
carécter progresivo y evolutivo del sindrome de West desde | os pri-
meros meses de vida. Es necesario realzar el uso vital delamonito-
rizacion mediante EEG en |os casos de epilepsiainfantil refractaria.

P3.

MIOPATIA EN GORRA: A PROPOSITO DE UN CASO

N. Mufioz Jarefio® D. Martin Fernandez-Mayoralas®,

A. Lépez Martinez®, T. Meizoso Latova®, A. Fernandez-Jaén®,
J. Campos Castell6?, A. Cabello Ferndndez

2 Neuropediatria. Hospital Clinico San Carlos. Madrid. ® Neuropediatria.
Hospital dela Zarzuela. Madrid. ¢ Neurologia. Hospital Virgen dela Luz.
Cuenca. ¢ Neuropatologia. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. La miopatia en gorra es una enfermedad congénita,
debida a una alteracion en la estructura de lafibray que se sitiaen
las miofibrillas de la periferia. Desde su primera descripcion, solo
cinco casos més han sido publicados. Caso clinico. Un adolescente
de 16 afios con antecedentes de hipotonia neonatal y retraso psico-
motor. A los 4 afios presentd una facies miopatica con atrofia de
pectorales, escépulaalada e hiperlordosis lumbar. En el electromio-
grama se observaba un patron miopdtico. La biopsia muscular
demostraba una atrofia de predominio de fibras de tipo |, algunas
de ellas (20%) con acimul os subsarcolemal es positivos con DPNH
que en el estudio ultraestructural corresponden a miofibrillas peri-
féricas desorganizadas, sin bandas clarasy oscuras. Estas ateracio-
nes son similares a las descritas bajo el nombre ‘cap disease’ por
Fidzianska et al. Actualmente el nifio presenta unatetraparesia pro-
ximal leve, camina sin ayuda, tiene una insuficiencia respiratoria
restrictivamoderaday esta pendiente de cirugia de escoliosis. Con-
clusiones. Existen dos formas clinicas, una neonatal mas grave, ca-
racterizada por un 70% de fibras ateradas, y otrainfantil, con me-
jor pronostico y un 20% de fibras ateradas. La peculiaridad de
nuestro caso es lalenta progresion clinica a pesar de un inicio neo-
natal, quiza debido a que solo tiene un 20% de fibras alteradas.
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PARALISISFACIAL BILATERAL COMO
MANIFESTACION DE LA ENFERMEDAD DE LYME

C. MolinaAmores? M.A. Martinez Granero @,

L. Sentchordi Montané?, V. San Antonio Arce?,

A. GarciaPérez? 1. Buhigas Garcia®, A. Polo Arrondo®
2 pediiatria. ° Laboratorio y Microbiologia. ¢ Neurofisiologia.
Fundacién Hospital Alcorcon. Alcorcon, Madrid.

Introduccion. La pardlisis facia bilateral es una entidad clinica
inusual en lainfancia. Aunque la mayoria de los casos unilaterales
es considerada idiopética, lamanifestacion recurrentey, sobre todo,
bilateral es muy sugestiva de la enfermedad de Lyme. Caso clinico.
Un nifio de 4 afios de edad que ingresa por una pardlisis facia peri-
féricabilateral deinstauracion aguda. El mes previo al ingreso pre-
sentd un episodio de pardisisfacial derechatratado con corticoides
orales del que se recuper6 totalmente. No tiene antecedentes cono-
cidos de picadura de garrapata ni de exantema. La exploracion fisi-
ca es normal, salvo por la pardlisis facial periférica bilateral. Las
exploraciones complementarias fueron: hemograma, bioquimica 'y
estudio microbiol6gico en sangre y liquido cefalorraquideo (LCR),
todos normales. La resonancia magnética (RM) cerebral mostro
como hallazgo casual algunas lesiones compatibles con leucomala-
cia periventricular leve sin otras alteraciones. La serologia demos-
tr6 inmunoglobina M (IgM) a Borrelia burdogferi por andlisis de
inmunoabsorcion ligadaalas enzimas (ELISA), que fue positivaen
sangre y confirmada por western blot. La reaccién en cadena para
la polimerasa (PCR) para Borrelia en €l liquido cefal orraquideo
(LCR) fue negativa. El electrocardiograma (ECG) fue normal. Ante
lasospechade laenfermedad de Lyme seinicié un tratamiento anti-
bi6tico con ceftriaxonaintravenosa. A las cuatro semanas de evolu-
cion, e estudio neurofisiolégico mostré un blogueo de la conduc-
cion hilateral y la ausencia de actividad voluntaria de musculatura
facial con conducciones nerviosas periféricas en miembros inferio-
resnormales. A las seis semanas de evolucion, el pacienteinicié al-
gunos signos clinicos de recuperacion. Conclusiones. Debemos
considerar laneuroborreliosis en los casos de pardlisisfacial perifé-
ricarecurrente o bilateral. Laausencia de eritema migrans, de afec-
tacion de otros 6rganos o antecedentes de picadura no excluye la
enfermedad.

P5.

TRATAMIENTO NEUROQUIRURGICO
DE LA ENFERMEDAD DE MOYAMOYA

E. Garcia Soblechero? A. Garcia Ron? M. Rodriguez Benjumea?,
M.A. Delgado Rioja?, J. Sierra Rodriguez? J. Méarquez”®

2 pedliatrfa. Hospital Juan Ramoén Jiménez. Huelva. ® Neurocirugia.

Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Descrito por Nomura y Tekeuchi (1961), es un sin-
drome con unas caracteristicas clinicoangiogréficas especificas:
estenosis progresiva de las arterias carétida interna, que secunda-
riamente originaunared capilar telangiectasi ca de vasos colaterales
que dan un aspecto de bocanada de humo (moyamoya). Debuta en
la infancia como accidente cerebrovascular transitorio, de base
etiolégica idiopética o secundaria a diferentes procesos (sindrome
neurocuténeo, sindrome de Down, displasia fibromuscular, arteri-
tis, etc.). Su evolucion natural es progresiva, con una elevada mor-
bimortalidad. El tratamiento de eleccion es neuroquirdrgico, y dis-
minuyen o desaparecen |0s episodios isquémicos (75%). Objetivos.
Presentar un caso clinico con las caracteristicas clinicasy angiogré-
ficas tipicas, y valorar la evolucion después del tratamiento neuro-
quirdrgico. Caso clinico. Una nifia de 4 afios de edad, sin antece-
dentes personales ni familiares de interés, que present6 un episodio
brusco de hemiparesiaizquierda con pardlisisfacial central izquier-
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da, y que alas 48 horas estaba asintomética; al mesy medio presen-
t6 un nuevo episodio de hemiparesiaizquierda de 24 horas de dura-
cion. Las pruebas complementarias fueron: hipercoagulabilidad,
aminoécidos, electrocardiograma (ECG) y ecocardiografia, todas
normales. El electroencefalograma (EEG) muestra un enlenteci-
miento derecho con la hiperventilacion. Como prueba de neuroima-
gen serealiz6 unatomografiaaxial computarizada (TAC), que tam-
bién fue normal. Por resonancia magnética (RM) se objetivo el
infarto isquémico de laarteria cerebral mediaderecha. Laangiorre-
sonancia mostré la estenosis carétida interna supraclinoidea, con
principio cerebral medio, derecho y anterior. La arteriografia-an-
giografia informd sobre la atrofia de la carétida derecha con hipo-
vascularizacion cerebral derecha. LaRM de perfusion mostro la hi-
poperfusion del territorio cerebral derecho. El diagndstico fue de
enfermedad de moyamoya unilateral, clinicamente de grado 2
(Matsushima) y angiogréficamente de grado 5-6 (Suzuki). Seinter-
vino mediante la técnica neuroquirdrgica encéfalo duro arteriosi-
nangiosis pia unilateral. En la actualidad, tras tres afios de evolu-
cién, se mantiene asintomética. Conclusiones. El diagnéstico pre-
coz es fundamental para realizar el tratamiento neuroquirdrgico,
que es siempre €l de eleccion.

P6.

MODO DE PRESENTACION Y EVOLUCION
DE DOS CASOS DE TUMOR NEUROECTODERMICO
PRIMITIVO SUPRATENTORIAL

S. Ibéfiez Mico?, F. Menor Serrano®,

P. Smeyers®, M. Aleu Pérez-Gramunt &

@ Seccion de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. Consorci-Hospital General
Universitari de Valencia. ® Servicio de Radiologia. ¢ Servicio de Neuropediatria.
Hospital Infantil La Fe. Valencia.

Introduccién. Los tumores neuroectodérmicos primitivos (TNEP)
supratentoriales representan €l 2,5% de los tumores cerebrales in-
fantiles y es interesante conocer su evolucion, ya que el cuadro cli-
nico puede ser insidioso. Aqui se presentan dos casos de mala evo-
lucién. Casos clinicos. Caso 1: un varén de 4 afios que presentaba
un estatus epil éptico afebril, que se diagnostico de encefalitis herpé-
tica. Un mes después inicio crisis parciales consistentes en clonias
en el miembro superior izquierdo (MSI) y alucinaciones visuales.
En la resonancia magnética (RM) cerebral se aprecia una zona de
hiperintensidad en Iébulo tempora izquierdo, que se interpreta
como unalesién residual de la encefaitis. Un mes después comen-
z6 un cuadro de hipertensién intracraneal como consecuencia del
crecimiento delalesion previa. El paciente fallecié inmediatamente
trasla cirugia. Caso 2: unamujer de 6 afios, que inicié sibitamente
un cuadro de hipertension intracraneal, con cefalea, vomitos y
hemiparesia derecha, con deterioro del nivel de consciencia. En la
tomografiaaxial computarizada (TAC) se objetivé un tumor talami-
co izquierdo, que comprimiael atrio. Seintervino de urgencia, pero
resulté imposible una exéresis completa y presentd importantes
secuelas neurolégicas. Se asociaron radioterapia y quimioterapia,
pero € curso fue térpido y fallecié 13 meses tras € diagnostico.
Conclusiones. Los TNEP suelen presentar una mala evolucion (50-
60% de mortalidad alos 3 afios, segln las series). El caso 1 se com-
plicd por la sintomatologia inespecifica y la peculiar semiologia
radiol 6gica de este tumor (algunos autores han observado una dura-
cion media de los sintomas de 3 meses hasta el diagnéstico). En €
caso 2, lairresecabilidad del tumor contribuyé ala malaevolucién.
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P7.

CONMOCION MEDULAR TRASLA
MANIOBRA DE VALSALVA. CASO CLINICO

B. de AzuaBrea, S. Fuertes Blas, M.D.R. Montero Alonso,
J. Hervés Palazén
Pediatria. Fundacion Hospital Son Llatzer. Palma de Mallorca.

Introduccion. La conmocién medular es una alteracion transitoria
de la funcién medular, con o sin dafio vertebral y sin dafios patol 6-
gicos medul ares demostrables, con resolucion de la sintomatologia
en menos de 72 horas y sin lesiones residuales. Caso clinico. Una
nifia de 13 afios con intolerancia a las proteinas de leche de vaca
hasta los 2 afios, estrefiimiento habitual y desarrollo psicomotor
(DPM) normal. El motivo de la consulta fue laimpotencia funcio-
nal de las extremidades inferiores de una hora de evolucion. Aun-
gue estaba asintomética previamente, mientras realizaba la manio-
bradeVasavaal defecar sufrié una pérdidabruscade fuerzaenlas
extremidades inferiores (EEII). No mostr6 parestesias, dolor, ni al-
teracion en la sensibilidad. Tampoco tenia procesos infecciosos
recientes. Laexploracion fisicafue normal, con impotencia funcio-
nal de las EEIl y una movilidad pasiva conservada y no dolorosa.
Los RE eran simétricos y €l reflgjo plantar era flexor. También se
objetivo la pérdida de sensibilidad en la zona anterior de los mus-
los, que se conservaba en la zona posterior y en los pies. Los pares
craneales, las extremidades superiores y el tronco eran normales.
Exploraciones complementarias: analitica sanguinea sin ateracio-
nes, estudio del liquido cefalorraquideo (LCR) normal, rayos X de
la columna normal y resonancia magnética (RM) de la columna
lumbosacra que mostré una minima protusion discal en D9-D10.
Laevolucion fue favorable sin tratamiento y con desaparicion total
de la sintomatologia en 48 horas. Conclusiones. La conmocion
medular es una entidad infrecuente en la infancia. Existen pocos
casos referidos en la literatura. El diagnéstico es de exclusion: se
basa en la historia clinica, con antecedente traumético, estudios
complementarios sin ateraciones y evolucion clinica con resolu-
cién del cuadro precozmente.

P8.

CALCIFICACION DEL DISCO INTERVERTEBRAL
COMO CAUSA DE TORTICOLIS

S. Fuertes Blas?, B. de AzuaBrea? C. Montero Schiemann?,
G. Amengual Alemany ®, J. Hervéas Palazén 2
2 Pediiatria. ® Radiologfa. Fundacién Hospital Son Llatzer. Palma de Mallorca.

Introduccion. Las cacificaciones de los discos intervertebrales
(CDIV) son una entidad infrecuente en lainfanciay una causarara
detorticolis. Laetiologia es desconocida, asi como |los mecanismos
implicados, y en ocasiones son un hallazgo radiolégico casual a
estudiar €l torticolis de etiologia dudosa. Caso clinico. Una nifia de
4 afios con contracturay dolor cervical de 12 dias de evolucion con
empeoramiento en |os Ultimos dias a pesar de haber iniciado un tra-
tamiento de forma ambulatoria con antiinflamatorios no esteroi-
deos (AINE). No refirié ningin antecedente traumédtico. En la ex-
ploracion fisica presenté una postura antialgica con contractura de
esternocleidomastoideo y rotacion y desviacion lateral dela cabeza
hacia la izquierda. La marcha ataxica era intermitente. El estudio
de otorrinolaringologia (ORL) mostré una leve hipertrofia amigda-
lar sin adenopatias. Como pruebas complementarias se realizaron
unaradiografia cervical y unaanalitica sanguinea, ambas anodinas.
Se realiz6 unatomografiaaxia computarizada (TAC) cerebral, que
en un primer momento resulté normal, y una resonancia magnética
(RM) cerebral, que mostré una hiposefial en el cuerpo de C5, que,
en correlacion con el TAC previo, corresponde a una calcificacion
central de dicho disco. Seinstauré un tratamiento con ibuprofeno y
un relgjante muscular, y tuvo una buena evolucidn posterior con la

S248

mejoria clinica en una semana. Conclusiones. Hay que tener en
cuenta las CDIV, cuyo diagnostico es radiol 6gico, como causa del
torticolis en lainfancia. No suele ser necesario ampliar los estudios
de imagen salvo en casos en |os que se asocie con sintomas neuro-
|6gicos. Laedad de aparicion esentrelos 5y 10 afios, lamayor par-
te delas veces se trata de un proceso autolimitado con buen pronds-
tico, que evoluciona hacia la desaparicion progresiva, y €l trata-
miento es sintomatico.

P9.

LATE ONSET GROUP B STREPTOCOCCAL DISEASE
PRESENTING ASACUTE HYDROCEPHALUS

C.L. Martins® A. Horta®, L. Oliveira®, M.J. Fonseca?®
@Unidade de Neuropediatria e Desenvolvimento. Servico de Pediatria.
b Unidade de Neonatal ogia. Hospital Garcia de Orta. Almada, Portugal.

Introduction. Group B streptococcus is one of the most frequent
pathogens of neonatal infection. Late onset disease is however less
clear initstransmission mode and risk factors. Itsclinical pictureis
aso variable and unspecific. One of the most serious forms
—meningitis— can be presented as acute hydrocephalus, although
there are only afew casereportsin theliterature. Casereport. A 24-
day old male newborn was admitted with respiratory distress
(pCO, = 97 mmHg), apnea and prostration. In the first hour after
admission he presented seizures. His head circumference was above
p. 98. The laboratory evaluation showed WBC 24,800 x 10%L, N
74,5%, PCR 1,9 mg/dL. Respiratory syncycial virus antigen testing
was positive in respiratory secretions. CSF — 1,174 cel/uL; 1,134
mg/dL protein; culture-group B streptococcus cranial ultrasound
and CT scan reveded tetraventricular ventriculomegaly, acute
hydrocephalus. Ventilatory support (PIP max 20, FiO, max 55%)
has been needed for six days. Antibiotics and phenobarbital were
started. An unfavorable neurologic evolution was presented with
compressive acute hydrocephalus (progressive head circumference
increase, opisthotonos, irritability and lost of visua contact). A
ventriculoperitoneal shunt was inserted and neurological recovery
was progressive. After a seven-month follow-up heis free of seizures
with a moderate development delay and he presents spasticity
signs. He is integrated in a global stimulation program. Conclu-
sions. Group B streptococcus meningitis should be always consid-
ered in invasive late-onset disease in the newborn. About 30% of
the survivors will have moderate or serious sequelae. A multidisci-
plinary team should provide attempted therapeutic decisions and a
global rehabilitation program.

P10.

POTENCIALESEVOCADOS DE TRONCO CEREBRAL
EN NEONATOS CON HIPERBILIRRUBINEMIA

E. CortinaAndrada, M.A. Francés Jiménez, D. Pérez-Martinez,
E. Recuero Fernandez.

Servicio de Neurofisiologia Clinica.

Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia.

Introduccion. Existen numerosos estudios que pretenden encontrar
unarelacion entre las cifras de bilirrubinay la neurotoxicidad, fun-
damentalmente como afectacién del sistema auditivo en neonatos,
aunque hasta ahora han resultados dispares. De esta manera, hemos
querido hacer unarevision de los pacientes remitidos a nuestro ser-
vicio durante e Ultimo afio para el estudio de las vias auditivas, por
presentar cifras elevadas de hilirrubina en sangre durante €l periodo
neonatal. Pacientes y métodos. Se han valorado los resultados con
potenciales evocados de tronco cerebral (PEATC) de 39 pacientes,
y se han comparado los valores de las latencias de las ondas |, |1 y
V,y delosintervalosinterpicos I-111, [11-V y -V con otro grupo de
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pacientes de edad similar considerados normales. Laexploracion se
realizd en torno a los 3 meses de vida. Resultados. Exploracion
normal: 17 pacientes (46,15%). Exploracion con alteraciones: 21
pacientes (53,85%). Tipo de ateraciones: a) elevacion del umbral
paralaaparicion de respuestas a 30 dB nHL en un oido: 13 pacien-
tes (33,33%); en los dos oidos:. cuatro pacientes (10,25%); b) hipo-
acusia de transmisién: en un oido: dos pacientes (5,12%); en los
dos oidos: un paciente (2,56%); c) posible hipoacusia perceptiva
coclear: un paciente (2,56%). Conclusiones. Tras la revision reali-
zada en |os pacientes remitidos a nuestro servicio para estudio con
PEATC por hiperbilirrubinemia durante el periodo neonatal, no
hemos encontrado alteraciones significativas en las vias auditivas al
comparar 10s resultados obtenidos en torno a los 3 meses de vida
con otro grupo de pacientes de edad similar considerados normales.

Viernes, 13 de octubre
MESA N.° 11: EPILEPSIAS

P11.

SINDROMESEPILEPTICOSEN LA EDAD ESCOLAR

F. GalinasVictoriano, T. Dura Travé, M.E. Yoldi Petri
Unidad de Neuropediatria. Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Objetivos. Andlizar las caracteristicas epidemioldgicas y la distri-
bucion relativa de los sindromes epilépticos entre los alumnos de
Educacién Primaria. Pacientes y métodos. Se han revisado las his-
torias clinicas de 169 pacientes (85 varones y 84 mujeres) con epi-
lepsia diagnosticada entre los 6 y 12 afios de edad. Los criterios
diagnasticos aplicados fueron los de la International League Against
Epilepsy. Resultados. La edad media de diagndstico era de 8,8
anos. El tiempo medio de seguimiento erade 3,5 afios. Laetiologia
eraidiopética en 102 casos (60,4%), criptogénica en 36 (21,3%) y
sintomatica en 31 (18,3%). El 10,7% referia antecedentes persona-
les y/o familiares de convulsiones febriles y € 23,7% de epilepsia
familiar. Se realizaron pruebas de neuroimagen a 162 pacientes
(95,9%) vy se detectaron anomalias en 33 (20,4%). Entre las epilep-
siasidiopaticas, el 56,9% erageneraizado y el 43,1% focal; mien-
tras que en |as criptogénicas (63,9% frente a 27,8%) y sintométicas
(74,2% frente a 22,6%), predominaban las focales frente alas gene-
ralizadas. Los sindromes epilépticos mas prevalentes eran las epi-
lepsias parcides benignas (26,1%) y las epilepsias ausencias
(20,7%). En las epilepsias sintométicas (66,7%) habia una preva-
lencia significativamente superior (p < 0,05) de problemas de
aprendizaje frente alas criptogénicas (32,4%) e idiopéticas (2,9%).
Conclusiones. Lamayoria de las epilepsias que se presentan duran-
telaEducacién Primariaesidiopéticay no interfiere en laescolari-
zacion. Aungue las epilepsias sintométicas y/o criptogénicas son
menos frecuentes, a acomparfiarse de deterioro psiconeurol 6gico
previo y/o refractariedad terapéutica, condicionan un alto porcenta-
je de trastornos cognitivos susceptibles de intervencion psicopeda-
gogica especiaizada.

P12.

ESTUDIO DESCRIPTIVO DE LA
EPILEPSIA INFANTIL EN NAVARRA

M.E. Yoldi Petri, T. Dura Travé, F. Gallinas Victoriano
Unidad de Neuropediatria. Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Objetivos. Anadlizar las caracteristicas epidemiolégicas y la distri-

bucion relativa de los sindromes epil épticos en nuestro medio. Pa-
cientes y métodos. Se han revisado las historias clinicas de 365 pa-
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cientes (192 varones y 173 mujeres) con epilepsia. Los criterios
diagndsticos aplicados fueron los de la International League Against
Epilepsy. Resultados. La edad media de diagnostico era de 5,9
afios. El tiempo medio de seguimiento erade 4,6 afios. Laetiologia
eraidiopaticaen 166 casos (45,5%), criptogénica en 106 (29,0%) y
sintomética en 93 (25,5%). El 13,4% referia antecedentes persona-
les y/o familiares de convulsiones febriles y el 23,5% de epilepsia
familiar. Se realizaron pruebas de neuroimagen a 352 pacientes
(96,4%), y particularmente resonancia magnética (RM) craneal a
247 (67,7%). El 52,9% de |os pacientes presentaba epilepsias foca-
les, el 43,5% generalizadasy el 3,5% de localizacién indetermina-
da. En los lactantes, e sindrome de West (34,1%) v las epilepsias
focales sintométicas (24,4%) eran los sindromes epilépticos més
prevalentes. En los preescolares eran las epilepsias focales cripto-
génicas (17,7%) y el sindrome de Doose (12,2%). En los escolares,
las epilepsias benignas (27,3%) y las ausencias (24,5%). Y en los
adolescentes, |as epilepsias focal es criptogénicas (26,6%) y epilep-
sias benignas (23,4%). Conclusiones. La diferenciacion inicia de
los sindromes epil épticos suele ser dificil de establecer, por lo que
es decisivo el control evolutivo para el diagndstico definitivoy cla-
sificacion sindromica. La edad parece representar un factor deter-
minante en la expresion clinica de los distintos tipos de epilepsia
infantil, ya que la distribucién relativa de los sindromes epil épticos
es diferente en cada grupo de edad.

P13.

INCIDENCIA DE LA EPILEPSIA
INFANTIL EN NAVARRA (2002-2005)

T. DuraTravé, M.E. Yoldi Petri, F. Galinas Victoriano
Unidad de Neuropediatria. Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Objetivos. Calcular la incidencia y la distribucién relativa de los
sindromes epilépticos en Navarra. Pacientes y métodos. Se han re-
visado las historias clinicas de todos | os casos de epil epsia diagnos-
ticados en Navarra durante €l periodo 2002-2005. Los criterios
diagnosticos aplicados fueron los de la International League
Against Epilepsy. Resultados. En este periodo se registraron 191
casos de epilepsia, con una tasa de incidencia de 62,6/100.000
casog/afio. La méxima incidencia tuvo lugar en el primer afio de
vida (95,3/100.000) para luego disminuir progresivamente hasta la
adolescencia (48,7/100.000). La etiologia era idiopética en 78 ca-
sos (40,8%), criptogénica en 62 (32,5%) y sintomética en 51
(26,7%). El 55,6% de |os pacientes presentaba epilepsiasfocales, el
42,2% generalizadasy el 2,1% delocalizacion indeterminada. Con-
clusiones. La incidencia de epilepsia infantil en Navarra es de
62,6/100.000 casog/afio. Las epilepsias focales, tanto benignas
(18,4%) como sintométicas (16,8%) o criptogénicas (19,9%), junto
con las epilepsias generalizadas i diopéticas de tipo ausencias infan-
tiles (10,5%) y con crisis exclusivamente tonicoclénicas (6,2%),
representan el 69,6% de las epilepsias infantiles.

P14.

SINDROME DE WEST Y AGENESIA

DEL CUERPO CALLOSO. DOSHERMANOS

M.A. Ferndndez Fernandez, |. Vaverde, B. Blanco Martinez,

M. Madruga Garrido, R. Candau, M. Rufo Campos

Neurologia Pediatrica. Hospital Universitario Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Laincidencia de casos familiares de sindrome de West
(SW) es de 4,4-4,8%, y €l indice de recurrencia interhermanos del
1,5-6%, especialmente en gemelos univitelinos y enfermedades
hereditarias, con un méximo del 30%. Las caracteristicas en los
casos familiares permanecen sin aclarar. Aproximadamente un 82%
de los pacientes con SW presenta alguna anormalidad en la reso-
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nancia magnética (RM), de las que un 18% es una ateracion del
cuerpo calloso. Se han descrito casos familiares de SW ligado a
cromosoma X (1SSX) por ateraciones en el gen ARX. Casos clini-
cos. Se presentan dos hermanos varones con antecedentes de un tio
materno con epilepsia no filiada y multiples abortos de fetos varo-
nes en laramamaterna. El primero de ellos, con dificultades parala
lactancia, retraso psicomotor, rasgos dismarficosy cierre precoz de
lafontanela, iniciaba alos 8 meses de vida un cuadro de espasmos
sutiles e hipsarritmia en € electroencefalograma (EEG). La RM
mostraba una agenesia del cuerpo calloso y latomografia computa-
rizada por emision de foton simple (SPECT), una hipocaptacion en
los ganglios basales. El segundo, igualmente con microcefalia y
retraso psicomotor, iniciaba a los 6 meses un cuadro de espasmos
en extension y un EEG con hipsarritmia. La RM presentaba igual -
mente una agenesia del cuerpo calloso. Conclusiones. Los casos de
SW familiares son poco frecuentes, principalmente en asociacién a
malformaciones cerebrales, especialmente cuando coincide en dos
hermanos no gemelos lamisma entidad estructural, como eslaage-
nesia del cuerpo calloso. Esimportante un adecuado consegjo gené-
tico para descartar laasociacion a gen ARX.

P15.

ESCLEROSISTEMPORAL MESIAL FAMILIAR:
INDICACION DE RADIOCIRUGIA DE LA EPILEPSIA
REFRACTARIA A TRATAMIENTO FARMACOLOGICO

A. Roche Martinez? M. Castell6 Pomares?, M. Andrés Celma?,
S. Castillo Corull6n®
2 Neuropediatria. ° Pediatria. Hospital Clinico Universitario de Valencia. Valencia.

Introduccion. La esclerosis temporal mesial (ETM) es una causa
de epilepsia temporal tratable mediante radiocirugia; |a severidad
delascrisis depende de | os factores ambientales y genéticos, como
sugiere la existencia de familias con ETM. La ETM familiar
(ETMF) se define mediante el diagndstico clinicoy electroencefa-
logréfico de, @ menos, dos familiares de primer grado. Caso clini-
co. Una lactante remitida por convulsion febril compleja a los 9
meses. Antecedentes familiares: padre con un ‘gran mal intercu-
rrente’ que evoluciona a crisis parciales (buen control con carba-
macepina) y abuela ‘epiléptica’. Comenzo un tratamiento con val-
proato: tuvo cinco nuevas crisis febriles hasta los 2 afios y medio,
suspendi6 el tratamiento tras otros dos afios sin sintomas y reapa-
recieron las crisis heterogéneas (hipotonia, extrafieza, disartria...).
El electroencefalograma (EEG) fue normal hastalos 7 afios, cuan-
do mostré un foco irritativo temporoparietal izquierdo de dificil
control que precisaba etosuximida y lamotrigina, a la vez que se
mantenia el tratamiento con valproato y carbamacepina. A los 11
afos, ante un empeoramiento (dos crisis diarias), se realiz6 una
espectroscopia que most6 una ETM del hipocampo izquierdo y la
disminucion del indice NAA/Cry NAA/Cr+Cho; las crisis empeo-
raron a pesar de la politerapia con valproato, topiramato, lamotri-
ginay carbamacepina. A los 14 afios, el EEG mostré salvas bilate-
rales de origen irritativo profundo y predominio temporal izquier-
do. Latomografia computarizada por emisién de positrones (PET-
TC) objetivd un hipometabolismo cortical del polo anterior y
mesial LTI. Laresonancia magnética (RM) cerebral mostré la dis-
minucién del volumen del hipocampo izquierdo, compatible con
EM. Se realiz6 una radiocirugia mediante haces de fotones EMV,
pero mantuvo algunas crisis aisladas controladas con topiramato,
lamotrigina y clobazam. El padre también fue diagnosticado de
ETM por RM. Conclusiones. La radiocirugia es una técnica ac-
tualmente accesible y segura. Permite mejorar la calidad de vida
de pacientes con epilepsia refractaria, especialmente con ETM. El
diagnostico de ETMF permite identificar sujetos deriesgoy orien-
tar su tratamiento.

S250

P16.

SINDROME OPERCULAR EN DISPLASIA PERISILVIANA
UNILATERAL. PRESENTACION DE UN CASO

G. Iglesias Escalera, F. Martin del Valle, M.F. Snchez Mateos,
M.L. Carrasco Marina
Pediatria. Hospital Severo Ochoa. Leganés, Madrid.

Objetivo. Describir un nuevo caso de un sindrome opercular en un
nifio con displasia perisilviana unilateral. Caso clinico. Un nifio de
9 afios con problemas de aprendizaje, sobre todo en el area de la
lectoescritura, que exhibia problemas de conducta compatibles con
un déficit de atencién e hiperactividad. El lenguaje mostraba carac-
teristicas dispréxicas y era lento, costoso y laborioso. Mostraba
cierta torpeza motriz, dificultades para mover la lengua a ambos
lados y cierto babeo. En el electroencefalograma (EEG) de suefio
se apreciaban frecuentes puntas frontotemporales izquierdas y cen-
trotemporales derechas que descargaban de forma independiente.
La resonancia magnética (RM) evidenciaba una corteza desorgani-
zada, de aspecto displasico, probablemente polimicrogirico, que
afectaba a hemisferio cerebral izquierdo. Las areas de mayor ex-
presion correspondian a operculo frontal izquierdo en su ramo
anterior y ascendente. Se apreciaba un érea alterada de la surcacion
que corresponde al giro del cingulo izquierdo que se extendia con
profundidad sobre la sustancia blanca y llegaba a contactar y a
hacer impronta sobre el ventriculo lateral izquierdo en laregion del
atrio y del cuerpo calloso. Seinicié un tratamiento con clobazam
(15 mg), con lo que se consigui6 disminuir el babeo. No ha presen-
tado nunca crisis epilépticas. Su tratamiento con metilfenidato de
accion cortamejoro la concentracion. Ha seguido con dificultad en
el aprendizaje, lo que le sigue ocasionando problemas de escolari-
zacion. Conclusiones. La displasia cortical perisilviana se puede
presentar como un sindrome opercular con problemas de aprendi-
zgjey alteracion del EEG con paroxismos rolandicos.

P17.

MIOCLONIASNEONATALESBENIGNASDEL SUENO

G. Iglesias Escalera, M.F. Sanchez Mateos,
F. Martin del Valle, M.L. Carrasco Marina
Pediatria. Hospital Severo Ochoa. Leganés, Madrid.

Objetivos. Evaluar las caracteristicas clinicas, electroencefal ografi-
casy evolutivas en una serie de pacientes con diagnéstico de mio-
clonias neonatales benignas del suefio. Pacientes y métodos. Se han
revisado distintos pardmetros de las historias clinicas de los recién
nacidos con mioclonias benignas del suefio: sexo, edad gestacional,
edad deinicio, duracion, caracteristicas de las mioclonias, localiza
cién, antecedentes familiares, pruebas realizadas... Resultados. Seis
pacientes fueron diagnosti cados de mioclonias neonatal es benignas
del suefio, con una relacion mujer/varén 4:2. Todos eran a término,
salvo un prematuro de 35 semanas, sin patol ogia prenatal . Las mio-
clonias seiniciaron entrelosdias 1 y 8 de vida, y se presentaron de
formabilateral en su totalidad, con predominio distal en los miem-
brosinferiores en un caso, dos en miembros superioresy tres casos
en los que afectaba tanto a miembros superiores como inferiores.
L as sacudidas eran breves, salvo en un caso que repetidamente mos-
tré salvas durante unos 20-30 min. Desaparecieron en todos los ca-
sos alos 3 meses (media: 1,5). La exploracién neurol 6gica fue nor-
mal, con un desarrollo psicomotor normal en su totalidad. Los elec-
troencefalogramas (EEG) criticos e intercriticos fueron normales
excepto en un paciente, que recibid tratamiento con farmacos anti-
epilépticos suspendidos tras la redlizacion de un videoencefalogra
ma. Conclusiones. Las mioclonias neonatales benignas del suefio
tienen un prondstico excelente, de ahi laimportancia de diferenciar-
las delascrisis epilépticas afin de evitar medicaciones innecesarias.
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P18.

EPILEPSIA FOTOSENSIBLE AUTOINDUCIDA
COMO MANIFESTACION OBSESIVO-COMPUL SIVA

C. Céceres Marzal, J. Vaquerizo Madrid, C. Sanchez Cordero
Unidad de Neuropediatria. Departamento de Pediatria.
Complejo Hospitalario Universitario de Badajoz. Badajoz.

Introduccion. Las crisis epilépticas fotosensibles forman parte de
sindromes epilépticos inducidos por estimulo. Pueden observarse
en el contexto de otros trastornos del neurodesarrollo y las crisis
suelen ser espontaneas y provocadas por fendmenos de estimula-
cién luminosa. Aqui se presenta un caso clinico en el que estas cri-
sis fueron registradas como expresion de una conducta obsesivo-
compulsiva. Caso clinico. Un nifio de 5 afios controlado en consul-
tadesde los 5 meses por macrocefaliay retraso psicomotor; progre-
sivamente se constata un déficit cognitivo, signos del trastorno del
espectro autista y conducta hipercinética. En el cariotipo de dta
resolucion se objetiva una tetrasomia 15 q11-13. Desde los 5 afios
de edad manifiesta episodios caracterizados por una conducta obse-
siva por manosear los interruptores de laluz y accionarlos intermi-
tentemente, lo que le lleva a realizar un movimiento sincrono de
temblor corporal, adoptar una mirada de panico y quedar aparente-
mente sin respuesta al medio. Teniendo en cuenta sus antecedentes,
se interpretaron como rituales compulsivos. Se realiz6 un electro-
encefalograma (EEG) que mostré laaparicion de crisis el ectroclini-
cas con punta-onda generalizada ante la estimulacion luminosa in-
termitente. Conclusiones. Las conductas obsesivo-compulsivas pue-
den ser diversas en nifios con trastorno del espectro autista; sin
embargo, nunca se habian observado desencadenando una activi-
dad epileptiforme inducida por estimulo como un ritual. Destaca-
mos aqui la relacion entre las anomalias del cromosoma 15 con
trastornos del espectro autistay epilepsia, asi como la dificil inter-
pretacion de una conducta compulsiva en un nifio con rasgos clini-
cos de trastorno del espectro autistay su infrecuente manifestacion
através de una epilepsia autoinducida.

P19.

CRISISEPILEPTICASCOMO FORMA DE
PRESENTACION DE UN TUMOR DEL SISTEMA LIMBICO

B. Blanco Martinez 3, B. Mufioz-Cabello® M. Madruga Garrido?,
L. Ruiz del Portal 3 R. Candau Mensague?, J. Giménez Pando®,

J. Mérquez Rivas®, M. Rufo Campos?

aNeurologia Infantil. ® Neurocirugfa I nfantil. Hospital Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Los tumores del sistema limbico son poco habituales
como causa de la epilepsia en la edad pediétrica, aunque explican
un 10-15% de la epilepsia del adulto, y ademés son excepcionales
en lainfancia. Caso clinico. Se presenta un paciente de 4 afios de
edad, zurdo, remitido por crisis desde hacia 4-5 meses caracteriza-
das por lamiradafija, precedida de aura, version cefalicaaladere-
cha, hipersalivacion, movimientos deglutorios, movimientos este-
reotipados de los miembros superiores (MMSS) y, en ocasiones,
actitud disténica del miembro superior derecho (MSD) de varios
segundos con una frecuencia casi diaria. La exploracion fisica se
encontraba dentro de la normalidad. Como pruebas complementa-
rias se realizé un electroencefal ograma, que fue normal, y unareso-
nancia magnética (RM) craneal, que mostré una lesién temporal e
insular izquierda con extension alos ganglios basales sin captacion
de contraste. Se inici6 un tratamiento con valproicoa que no res-
pondio, por lo que se cambio por lamotriginay se obtuvo unares-
puesta parcial. En el estudio prequirdrgico se realizd un test de
Wada con dominancia parael lenguaje en el hemisferio izquierdoy
una monitorizacion prolongada mediante videoel ectroencefalogra-
ma con varias crisis electroclinicas localizadas en el ambito tempo-
ral izquierdo. Se intervino quirdrgicamente y se realizd una lobec-
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tomiatemporal izquierday exéresistumoral excepto de lacabezay
la parte anterior del nucleo de caudado, con monitorizacién de po-
tenciales evocados somatosentitivos (PESS) y potencial evocado
visual (PEV). La anatomia patol égica fue compatible con un astro-
citoma pilocitico. En el postoperatorio presentd una hemiparesia
derecha con recuperacion completa y actuamente esta sin crisis.
EnlaRM de control se evidenciaron restos tumorales anivel supra-
selar, ganglios basales y mesencéfalo. Conclusiones. En nuestro
paciente, el estudio prequirdrgico modifico el abordaje y la actua-
cién quirdrgica, ya que se decidi6 la via tempora anterior con la
intencion de extirpar €l foco epileptégeno.

P20.

CONVUL SIONESNEONATALES: CASUISTICA B
EN NUESTRO CENTRO EN LOSULTIMOS 10ANOS

M.F. Sanchez Mateos, F. Martin del Valle,
G. Iglesias Escalera, M.L. Carrasco Marina
Pediatria. Hospital Severo Ochoa. Leganés, Madrid.

Objetivos. Revision de las convulsiones neonatales acontecidas en
nuestra unidad en los Ultimos 10 afios. Pacientes y métodos. Estu-
dio retrospectivo y descriptivo de los pacientes ingresados en la
unidad de Neonatologia entre enero de 1995 y diciembre de 2005
con el diagndstico de convulsion neonatal. Serevisaron 40 historias
y se recogieron datos epidemiol égicos, perinatales, descripcion de
las crisis, pruebas diagndsticas realizadas y seguimiento posterior
en la consulta de Neurologia Infantil. Resultados. Se excluyeron
cuatro casos por ser mioclonias neonatal benignas del suefio. Se
incluyeron por tanto 36 nifios, 47,2 % varones. 14 eran prematuros
menores de 36 semanas (38,9%), y 11 eran menores de 1.500 g
(30,6%). El apgar alos cinco minutos fue menor o igua a6 en 10
nifios (27,8%). El inicio delas crisis fue en las primeras 24 horas en
11 casos (30,6%), y 24 (66,6%) fueron clénicas, focales o multifo-
cales. Se consigi6 el control precoz en 20 (55,6%). El 63,9% se
control6 s6lo con fenobarbital, mientras que el 30,6% preciso tera-
pia multiple. El electroencefalograma (EEG) fue patoldgico en el
30,6% y las pruebas de neurcimagen (ecografia, tomografia axial
computarizada y resonancia magnética) en el 55,6%. La etiologia
més frecuente fue la encefalopatia hipoxicoisquémica (33,3%),
seguida por la hemorragia intraventricular y el infarto (19,4 y 8,3,
respectivamente). No se Ilegé a un diagndstico etiol 6gico en nueve
casos (25%). Conclusiones. Los datos de nuestra unidad son simi-
lares alos recogidos en la literatura. La etiologia més frecuente es
la encefal opatia hipoxicoisquémicay la mayoria de las convulsio-
nes se controla con fenobarbital en monoterapia

P21.

ETIOPATOGENIA DEL SINDROME DE WEST

M.E. Arce Portillo, |. Delgado Pecellin, M. Madruga Garrido,
B. Blanco Martinez, R. Candau, L. Ruiz del Portal, M. Rufo Campos
Neuropediatria. Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. El sindrome de West es un sindrome dependiente de
la edad, que se caracteriza por la triada electroclinica de espasmos
epilépticos, retraso del desarrollo psicomotor e hipsarritmia en el
electroencefalograma (EEG), aunque uno de estos el ementos puede
estar ausente. Objetivos. Analizar |a etiopatogenia, la edad de diag-
nostico, el EEG, laclinicay larespuesta a tratamiento de los pa
cientes diagnosticados de sindrome de West. Pacientes y métodos.
Revisién de las siete historias clinicas de pacientes diagnosticados
de sindrome de West en los seis primeros meses de 2006. Resulta-
dos. Relacion varon/mujer: 3:4. La edad media en el momento del
diagnoéstico fue de 6,5 meses (rango: 2-9 meses), con una demora
hasta el diagnéstico de tres semanas. Todos fueron sintomaticos:

S251



COMUNICACIONES

agenesia de cuerpo calloso, quistes porencefdlicos (dos) e hidroce-
falia moderada secundaria a hemorragia intraventricular neonatal
(dos), Angelman y citopatiamitocondrial. El trazado electroencefa-
logréfico mostré una hipsarritmiaen el 100% de los casos. Laviga-
batrina no normaliz6 el EEG en ninguno de los casos, pero dismi-
nuy6 el nimero de crisis en uno. El 100% respondi6 ala hormona
adrenocorticotropa (ACTH), uno de los cuales se interrumpiod por
hipertension arterial. Conclusiones. Aungue el farmaco de primera
eleccion es la vigabatrinag, en la mayoria de |os casos sintométicos
no secundarios alaesclerosis tuberosa, puede ser refractario, por lo
gue es necesario un tratamiento hormonal. La genética y las técni-
cas de neuroimagen han abierto un amplio espectro diagnéstico en
€l estudio del sindrome de West, como en nuestra serie, en laque se
obtiene un 100% de casos sintomaticos.

MESA N.° 12: EPILEPSIAS + VASCULAR

pP22.

IMPORTANCIA DE LASDISPLASIAS
CORTICALESEN EL DESARROLLO DE
LASCRISISEPILEPTICASDE LA INFANCIA

M.E. Arce Portillo? 1. Delgado Pecellin® M.L. Anguita Quesada®,
M. Madruga Garrido?, B. Blanco Martinez?® R. Candau?,

L. Ruiz del Portal @ M. Rufo Campos?

2 Neuropediatria. ® Radiologia. Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Las displasias corticales en lainfancia son anomalias
microscopicas de amplio espectro que afectan ala sustancia blanca
y alasustancia gris. Suelen expresarse con epilepsias refractarias
focales y muchas de ellas se acompafian de parada o regresion del
desarrollo psicomotor. En las clasificaciones de Palmini se diferen-
cian dos tipos: no Taylor y Taylor (11: anomalias de proliferacion
cortical y neuronas dismdrficas). Caso clinico. Un paciente de 2,5
afios sin antecedentes de interés, remitido por episodios de contrac-
cién del miembro superior izquierdo con la mano en garra, sacudi-
das ritmicas, ocasional desviacion de la comisurabucal de escasos
segundos de duracion y de frecuencia semanal a inicio. Posterior-
mente se hacen diarias, principalmente a despertar. La exploracion
neurol6gica fue normal. Las pruebas complementarias fueron un
electroencefalograma (EEG), que fue normal, y una tomografia
axial computarizada (TAC) craneal, que mostré una lesion hipoin-
tensadel 16bulo parietal derecho. Se diagnostico de crisis parciales
simples con semiologia motora: epilepsia parcia sintomética, y se
inicié un tratamiento con carbamacepina. Tras unos meses en los
que se constatd una leve mejoria, mostré una exacerbacion de las
crisis, por lo que se modifico el tratamiento. En los EEG realizados,
incluido el de suefio, no se detectaron anomalias. La resonancia
magnética (RM) con contraste objetivé unalesion redondeada en el
parietal derecho que mostraba una banda de sustancia gris que se
dirigia hacia la matriz germinal. La tomografia por emision de
positrones (PET) sefial 6 |a hipocaptacion en el [16bulo parietal dere-
cho. Conclusiones. Las imagenes de la RM y la refractariedad de
las crisis epil épticas orientan hacia una alteracion primariadel des-
arrollo cortical de tipo I1b en la que se encontraria una dislamina-
cion cortical acompafiada de neuronas inmaduras de gran tamafio.
En lapatogenia de |as crisis actualmente se postula la existencia de
una excitacion focal de aminoécidos excitadores en la sinapsis,
concretamente focalizada en el receptor ionotrépico del glutamato.
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P23.

EVOLUCION A MEDIO PLAZO DE
LASCONVULSIONESNEONATALES

F. Martin del Valle? M.F. Sanchez Mateos?,
G. Iglesias Escalera®, M.L. Carrasco Marina®
2 Pediiatria. ® Neurologia Pediétrica. Hospital Severo Ochoa. Leganés, Madrid.

Objetivos. Analizar la evolucién a medio plazo de las convulsiones
neonatales acontecidas en nuestra unidad neonatal y su relacion
con laetiologiay caracteristicas de las crisis. Pacientes y métodos.
Estudio retrospectivo y descriptivo mediante larevisiéon de las his-
torias clinicas de la evolucion de los pacientes diagnosticados de
convulsiones neonatales en el periodo 1995-2003. Resultados. En
dicho periodo ingresaron 29 neonatos con convulsiones. El periodo
minimo de seguimiento fue de dos afios. La edad gestacional media
erade 35,9 semanas. Nueve eran menores de 1.500 g (31%). 14 eran
varones (48,3%). Cuatro pacientes fallecieron en el periodo neona-
tal y hubo una pérdida de seguimiento por traslado a otro hospital
para neurocirugia. En el momento del ingreso atodos se lesrealizd
analitica, electroencefalograma (EEG) y una prueba de imagen
(ecografia y/o tomografia axial computarizada y resonancia mag-
nética). Delos 24 pacientes seguidos en la consulta, ocho presenta-
ron secuelas motoras (32%) y cuatro, problemas de aprendizaje
(16%). Se encontr6é una asociacion estadisticamente significativa
entrelaalteracion en el EEG y/o lapruebadeimagen y laaparicion
posterior de secuelas a medio plazo. No se observé ninguna rela-
cién entre las caracteristicas clinicas de lacrisis ni su etiologiay la
evolucion posterior, probablemente debido a discreto tamafio
muestral. Las crisisméasresistentes al tratamiento parecen tener una
peor evolucion (p = 0,09). Conclusiones. Es importante la realiza-
cion sistematicade EEG y una prueba de imagen atodos |os neona-
tos con sospecha de convulsiones por su relacién con la evolucion
posterior. Laresistenciadelacrisisal tratamiento podriaser un pre-
dictor de posteriores secuelas, pero son necesarios estudios méas
amplios.

P24.

CRISISNEONATALESFOCALESCOMO
INICIO DE UN INFARTO CEREBRAL

E. Escolar Escamilla® R. Marasescu?, B. Martinez Menéndez @,
R. Ortiz Movilla®, F.J. Martinez Sarries? L. Morlan?
2Neurologia. ® Pediatria. Hospital Universitario de Getafe. Getafe, Madrid.

Introduccion. Las crisis neonatales son una entidad frecuente. La
etiologia es muy variada, pero ante unacrisis neonatal focal, siem-
pre hay que descartar una lesion estructural del sistema nervioso
central (SNC). Pacientes y métodos. Se presenta una serie de siete
pacientes con infarto cerebral, que comenzaron con crisis focales
en el periodo neonatal . Resultados. En nuestra serie, cinco neonatos
(71,4%) eran varones y dos (28,6%), mujeres. La media de apari-
cion de las crisis fue de 27,42 horas (rango: 12-72 horas); en cinco
neonatos (71,4%) se presentaron en el hemicuerpo derecho, con €l
hallazgo de un infarto cerebral de la arteria cerebral media contra-
lateral, mientras que en dos (28,6%) las crisis fueron en el hemi-
cuerpo izquierdo y la lesién fue bilateral. Las crisis duraron entre
uno y cinco minutos; en cuatro casos (57,1%) las crisis se controla-
ron Unicamente con fenobarbital, y en tres casos (42,9%) se necesi-
t6 politerapia. El control delascrisis se consiguio entrelas 24 horas
y los 5 dias. Dos electroencefal ogramas (EEG) fueron patol 6gicos.
Ninguna de las ecografias mostraron lesiones, por |o que se necesi-
t6 de tomografia axial computarizada (TAC) o resonancia magnéti-
ca (RM) para el diagndstico. En cuatro neonatos (57,1%) se halla-
ron causas de infarto posibles (FOP, factores de hipercoagul abili-
dad). Conclusiones. La ecografia cerebral no es Util para el diag-
nostico del infarto cerebral y hay que utilizar la TAC y/o la RM.
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Debemos buscar las causas del infarto, para el buen manejo del
neonato, también mediante estudios alafamilia para prevenir fend-
menos isquémicos, por ejemplo motivados por coagulopatias con
carga genética.

P25.

ESTUDIO MULTICENTRICO CON PREGABALINA
EN EPILEPSIA INFANTIL REFRACTARIA

M. Rufo Campos? C. Casas Fernandez®, A. Martinez Bermejo
@Neurologia Infantil. Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

b Neurologia Infantil. Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia.
¢Neurologia Infantil. Hospital Universitario La Paz. Madrid.

Introduccion. La pregabalina (PGB) es una nueva droga antiepil ép-
tica relacionada estructuralmente con el &cido y-aminobutirico
(GABA), pero funcionalmente distinta, a la que no se le conocen
interacciones con otros farmacos antiepilépticos (FAE). A pesar de
su alta potencialidad ante las crisis parciales, se tiene poca expe-
rienciade su utilizacion en lainfancia. Objetivos. Ver laeficacia, la
tolerancia y la seguridad como terapia afiadida en nifios afectados
de epilepsia refractaria. Pacientes y métodos. Se estudiaron 41 ni-
flos menores de 14 afios (29,2% menores de 3 afos). El periodo de
seguimiento estuvo entre 5y 6 meses en el 65,89% de los casos. En
el 81%, la epilepsia se inicid antes de los dos afios, y €l 88% tenia
déficit cognitivos. Se utilizé una dosis media de 11,1 mg/kg/dia
(rango: 4-20). El 44% tenia mas de 30 crisis a mes (sintométicas
en 24 casos y probablemente sintométicas en 17): 24 tenian crisis
parciales complejas, 8 elementales y 28 secundariamente generali-
zadas. Resultados. 58,5% de respondedores de mas del 50%. Sin
crisis, 9,71%. Sin EA e 73,1%. Otros con irritabilidad, voémitos,
suefio, etc., pero sin efectos adversos. El 29,26% mostréd efectos
adversos que desaparecieron con laretirada de la PGB (un caso) y
con la disminucion de las dosis (cinco casos). En seis pacientes
estos efectos fueron transitorios y tolerables: somnolencia en cinco
casos, mareos e irritabilidad en dos, apatia, prurito, hipotonia, etc.,
en uno. También se retir6 la PGB en un caso por irritabilidad. Se
observ6 una mejoria significativa en € cuestionario de calidad de
vida del nifio con epilepsia (CAVE). Conclusiones. La PGB dismi-
nuyo en un 58,5% la frecuencia de las crisis en las epilepsias par-
ciaesrefractarias de lainfancia; en cuatro casos (9,75%) se obtuvo
un control completo de las crisis. Con buena tolerabilidad, condi-
cionaunamejoriaen lacalidad de vida

P26.

PATRONES DE UTILIZACION DE CARBAMACEPINA
Y OXCARBACEPINA, E IMPACTO DE LASCRISIS
PARCIALESEN LA VIDA DE PACIENTES
PEDIATRICOS: ESTUDIO EFECT

M. Rufo Campos? M. Carrefio Martinez”
@Servicio de Neurologia. Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.
b Unidad de Epilepsia. Hospital Clinic de Barcelona. Barcelona.

Introduccion. La carbamazepina es un conocido agente antiepilép-
tico indicado paralas crisis parcia es que se ha utilizado durante las
Ultimas décadas. La oxcarbacepina se registré en Europa en los afios
noventa. Objetivos. Describir los patrones de utilizacion de la car-
bamacepinay la oxcarbacepina en una amplia poblacion de pacien-
tes pediatricos en la préctica clinica habitual, y explorar €l impacto
funcional de la epilepsia. Pacientes y métodos. Estudio transversal
en pacientes con crisis parciales en tratamiento de mantenimiento.
Se registraron las pautas de utilizacion. El impacto funcional de la
epilepsia se evalué mediante el cuestionario de calidad de vida del
nifio con epilepsia (CAVE). Resultados. 58 especialistas incluyeron
201 pacientes evaluables con una edad media de 10,8 afios (DE:
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3,0). Dos tercios de la poblacién pediétrica estaba tratada con car-
bamazepina en una dosis media de 13,5 mg/kg (DE: 5,2) y unater-
cera parte con oxcarbacepina en una dosis media de 22,7 mg/kg
(DE: 8,0). El mayor impacto funcional se observé en el areade la
autonomia. Conclusiones. Esimportante realizar estudios en mues-
tras grandes de pacientes para observar la utilizacién de farmacos
antiepilépticos en laprécticaclinicay su adecuacion alas recomen-
daciones indicadas en |as fichas técnicas de |os productos. Agrade-
cimientos. El estudio EFECT ha sido financiado por Novartis.

P27.

ANALISISBIPOLAR DE LA EPILEPSIA
OCCIPITAL PRECOZ DE LA INFANCIA

S.Nunes? A. Lea ®, A.l. Dias?
aServicio de Neurologia. Hospital de Dona Estefania.
b Servicio de Neurofisiologia. Hospital Jilio de Matos. Lisboa, Portugal.

Introduccion. La epilepsia occipital precoz benigna (EOPB) es la
segunda epilepsia focal més frecuente en la infancia. El caracter
multifocal variable delos paroxismos sobre | as regiones posteriores
es una caracteristica persistente. Al contrario que en la epilepsia
occipital tardia, estipicalaausencia de sintomas visualesy se des-
conoce lalocalizacion de los generadores de paroxismos y larela
cion entre su localizacion y las manifestaciones clinicas. Objetivos.
La caracterizacién de los paroxismos interictales en la EOPB, la
reconstruccion de los generadores de actividad epiléptica, la deter-
minacion de las areas cerebrales afectadas y la correlacion con el
cuadro clinico. Pacientes y métodos. Se evaluaron pacientes con
manifestaciones clinicas y electroencefalogréficas de EOPB. Se
obtuvieron registros en vigiliay suefio con unared de 19 (sistema
10-20) + 11 electrodos occipitales. Para € registro y € procesa-
miento de los trazados se utilizd el Neuroscan NUAmps. Se realizé
también un andlisis offline con EEGLab y un andlisis de imagenes
con CARET. Resultados. Se incluyeron ocho pacientes (seis nifios)
con una edad media de 9 afios (+ 0,9) y una duracion media de la
enfermedad de 4,9 afos (+ 2,1). Cerca de la mitad presentaron
paroxismos con una topologia Unica, y los restantes, méas de un
tipo. No se ha encontrado un generador comun en todos | os pacien-
tes. La ausencia de sintomatologia visual se explica por el envolvi-
miento de areas no visuotépicas. Conclusiones. Los paroxismos
interictales son multifocales y la mayoria de los generadores se
localiza superficialmente en la cara dorsal de los |6bulos occipita
les, parietalesy temporales. Las areas visuales no parecen ser gene-
radoras de paroxismos.

P28.

HEMIPARESIA AGUDA COMO PRESENTACION

DEL ANEURISMA DE LA ARTERIA CEREBRAL MEDIA

B. Murioz Cabello?, M. Madruga Garrido @ B. Blanco Martinez?,
J. Mérquez Rivas®, J. Giménez Pando®, L. Ruiz del Portal

M. Rufo Campos?

2 Saccidn de Neuropediatria. ® Neurocirugia.

Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Los aneurismas intracraneales son una patologia in-
frecuente en la edad pediétrica, con una prevalencia de 0,5-4,6%.
Laforma més comin de presentacion es la hemorragia subaracnoi-
dea. Con menor frecuencia pueden generar sintomas, sin producir-
se una rotura aneurismatica, generalmente secundarios a efecto
masa de lalesion. Unaformainfrecuente de presentacion eslasin-
tomatol ogia isquémica, aunque existe una controversiasobre el tra-
tamiento mas adecuado de este grupo. Caso clinico. Un lactante de
8 meses, sin antecedentes personales de interés, que presenta una
hemiparesiaizquierda, de predominio en los miembros superiores,

S253



COMUNICACIONES

de cuatro dias de evolucion. El examen fisico en el momento del
ingreso fue normal, salvo por la hemiparesia izquierda (3/5 en el
miembro superior izquierdo y 4/5 en el miembro inferior izquier-
do), que se normalizé alas 48 horas. Los examenes complementa-
rios fueron el perfil bésico y lipidico, € hemograma y frotis, €l
estudio de hipercoagulabilidad, las hormonas tiroideas, los anti-
cuerpos antinucleares, la velocidad de sedimentacion globular (VSG),
FR, los anticuerpos antiestreptolisina O (ASLO), y todos fueron
normales. Laradiografia de térax, el electrocardiograma (ECG), el
ecocardiograma y €l electroencefalograma (EEG) también fueron
normales. La tomografia axial computarizada (TAC) mostroé una
lesién foca hipodensa en la sustancia blanca frontal derecha sin
efecto masa, que era compatible con isquemia o desmielinizacion.
Laangiorresonancia objetivé un area de alteracion de la sefial en la
sustancia blanca frontoparietal derecha, que era compatible con
una lesion isquémica aguda. También se observé la dilatacion
aneurismatica de la arteria cerebral media (ACM) derecha. Evolu-
cion: serealizé un abordaje quirdrgico, clipajey reconstruccién de
la ACM. En el postoperatorio presentd la monoparesia del MS
€ON una recuperacion progresiva, aunque en el momento del alta
todavia persistia una ligera paresia distal. Como complicaciones
posquirlrgicas presentd la infeccion de la herida quirdrgica, que
remitié con un tratamiento antibiético, y un acdmulo de liquido
cefalorraquideo (LCR), que preciso una derivacion lumboperito-
neal. Conclusiones. La presentacion de aneurismas cerebrales con
sintomatol ogia isquémica es muy infrecuente. No existe unanimi-
dad en el mangjo de estos pacientes, aungque se ha descrito una
menor incidencia de nuevos episodios isquémicos en los que reci-
ben un tratamiento quirdrgico frente a una mayor incidencia de
complicaciones posquirurgicas.

P29.

ENFERMEDAD VASCULAR OCLUSIVA: NUESTROS CASOS

B. Beseler Soto, M.J. Benlloch Muncharaz, M. Sanchez Palomares,
L. LandaRivera, L. Santos Serrano, J.M. Paricio Talayero
Pediatria. Hospital Marina Alta. Denia, Alicante.

Introduccion. La enfermedad vascular cerebral en pediatria sigue
siendo la gran olvidada, a pesar de tener una incidencia de 2-2,5/
100.000 habitantes. Dentro de este grupo, la enfermedad vascular
oclusiva en pacientes jovenes representa un 3% del total de los
accidentes isquémicosy su frecuencia aumenta con la edad. Objeti-
vos. Presentar dos casos de enfermedad vascular oclusiva (EVO) de
inicio precoz y recordar la estrategia del estudio a seguir en estas
patologias. Casos clinicos. Caso 1: nifio de 2 aflosy medio, sin an-
tecedentes patoldgicos, traido por falta de reaccion a estimulos en
€l curso de un cuadro febril de 10 dias de evolucién, que se encuen-
tra estuporoso, con desviacion de cabezay mirada hacialaizquier-
da, hipotonia e hiporreflexia. Soplo pansistélico I-11/VI en todo €l
precordio. Latomografiaaxial computarizada (TAC) cerebral mos-
tr6 unalesion hipodensa parietal izquierda cortico-subcortical, que
era compatible con isquemia. La ecocardiografia objetivé una for-
macion verrugosa sobre vavula mitral. Caso 2: nifio de 17 meses
traido por apreciarse una menor movilidad del miembro superior
derecho (M SI) al despertarlo. Tras su llegadaa hospital realizé va-
rios episodios de movimientos tonicoclonicos del hemicuerpo
izquierdo. Present6 una menor movilidad de dicho hemicuerpo sin
otros hallazgos. El TAC cerebral mostré unalesion frontal derecha
hipodensa cértico-subcortical, foco hipodenso frontal izquierdo y
foco frontal izquierdo de atrofia cortical. La resonancia magnética
(RM) y laangiorresonancia objetivaron un accidente cerebrovascu-
lar agudo frontal bilateral. También se observo unaestenosis de alto
grado bilateral en las carétidas internas supraclinoideas, que suge-
ria la enfermedad de moyamoya. Conclusiones. La aplicacion de
los protocol os de estudio parala EVO permitié identificar la etiolo-
gia de un accidente vascular cerebral (AVC), lo que favorecio un
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manejo mas seguro por profesionales 'y familiares tanto en la fase
aguda como en |as etapas posteriores.

P30.

MALFORMACION ARTERIOVENOSA EN UN LACTANTE
M. Vézquez Lépez?, J. Adrian Gutiérrez® M. Botrén Prieto?,
P. de Castro Castro?, C. Garzo Fernandez? Y. Ruiz Martin®

2 Seccidn de Neuropediatria. ® Radiologia Infantil.

Hospital Materno-Infantil Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccion. En una nifia de 18 meses que consulté por un trastor-
no de la marcha desde que inici6 la deambulacion a los 14 meses,
los estudios de neuroimagen mostraron una malformacion arterio-
venosa (MAV) espinal de C5 a D1. Caso clinico. Una nifia de 18
meses sin antecedentes personales ni familiares de interés, y con un
desarrollo psicomotor normal, que consulta porque desde que ini-
ci6 la deambulacion liberada a los 14 meses. Le notaron una ten-
dencia a la cojera de la pierna izquierda, asi como frecuentes cai-
das. No refirié ateraciones de la motilidad de los miembros supe-
riores (MMSS), con una manipulacion adecuada, sin asimetrias.
No se habian apreciado ateraciones sensitivas ni esfinterianas. En
la exploracion, la paciente presentaba una marcha con aumento de
la base de sustentacion y claudicacion del miembro inferior iz-
quierdo. Presentaba un tono muscular normal y una hiperreflexia
generalizada, de predominio en los miembros inferiores (MMII),
con reflgjo plantar extensor bilateral. El resto delaexploracion fisi-
cay neurologica fue normal. Se realiz6 una resonancia magnética
(RM) cerebral, que fue normal. La RM medular mostr6 unalesion
intrarraquidea de 2,2 x 1,5 x 1,9 cm que se extendia desde C5-C6
hasta D1 y producia la expansion del canal raquideo y una grave
compresion medular. El estudio angiografico mostraba un marcado
realce en la fase arteria a través de vasos procedentes de la aorta
torécica descendente, arterias vertebrales y posiblemente la subcla-
via derecha, con un diagnéstico de MAV cervical. Conclusiones.
LasMAV espinales son raras en edades tempranas y suelen comen-
zar con cuadros hemorrégicos agudos. Aqui se presenta unanifiade
18 meses con una MAV espina que comenzo de manera insidiosa
con un trastorno de la marcha.

P31

ANEURISMAS CEREBRALESEN NINOS
PEQUENOS. AMPLIA VARIABILIDAD
CLINICA EN LA FORMA DE PRESENTACION

R. Camino Ledn? E. Lépez Laso? F. Delgado Acosta®,

F.J. Gascon Jiménez ¢, A. Collantes Herrera? M.J. Mufioz Mufioz”
2Servicio de Pediatria. Unidad de Neurologia Peditrica. ® Radiodiagnéstico.
Hospital Universitario Reina Sofia. Cordoba.  Pediatria. Hospital de Montilla.
Montilla, Cérdoba.

Introduccion. Los aneurismas en pediatria son raros y tienen unas
caracteristicas clinicas diferentes a los del adulto. La forma de co-
mienzo mas frecuente es |la hemorragia subaracnoidea, seguida de
hemorragia parenquimatosa y signos neurolégicos focales no
hemorrégicos. Casos clinicos. Caso 1: un lactante vardn de 45 dias.
Desde 15 dias antes presentaba un aumento del perimetro craneal,
vomitosy decaimiento. Laexploracion mostré macrocefalia, fonta-
nelatensa, ojos en sol ponientey depresion del nivel de conciencia
La neuroimagen —tomografia computarizada (TC) y resonancia
magnética (RM)— mostraron hidrocefalia, aneurisma de la arteria
cerebral media (ACM) derechay un hematoma intraventricular. La
arteriografia objetivo la diseccion de M1 de laACM vy la oclusion
de la ACM en su origen. El paciente evoluciond a sindrome de
Lennox, con porencefalia temporal derecha. Caso 2: una nifia de 2
afos con hemiparesia derecha aguda de predominio braquia y sin
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afectacion de la conciencia. La TC y la RM mostraron un infarto
lenticular y en el caudado derecho. Imagen redondeada de vacio de
sefial enlaACM derecha. Laangiografia objetivé un aneurismadel
segmento distal delaM1 derecha. Se emboliz6, de manera que evo-
luciond hasta una leve paresia en la mano. Caso 3: un nifio de 5
afos con hemiparesia aguda izquierda de predominio braguial y
con descenso del nivel de conciencia, que previamente habia mos-
trado cefaleas y vomitos aislados. La TC y laRM craneal mostra-
ron un aneurisma trombosado en la region del surco de la ACM
derecha. Laangiografiaobjetivo latrombosistotal delaACM dere-
cha. Por todo €llo, la sospecha diagnéstica fue de aneurisma dise-
cante, que evoluciond hacia una hemiparesia severa. Conclusiones.
La hemorragia subaracnoidea es |a forma de presentacion habitual
de los aneurismas cerebrales, y son infrecuentes los déficit focales
no hemorragicos y excepcional la hidrocefalia. En nuestros casos
destacan la precocidad del inicio y la variabilidad clinica, tanto en
laformade inicio como en el prondstico.

P32.

ECO-DOPPLER TRANSCRANEAL EN EL SEGUIMIENTO DE
NINOS CON ENFERMEDAD DE CELULASFALCIFORMES

C. Garzo Fernandez ?, B. Riafio®, E. Cela®,

A. Casanova®, E. Dulin®, C. Beléndez ®

2 Neuropediatria. ® Oncohematol ogia. ¢ Radiologia.

94 Bioquimica. ®OHI. Hospital Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. En los pacientes con anemia de células falciformes
(ACF) en una anemia hemolitica cronica hereditaria, los accidentes
cerebrovasculares (ACV) son una complicacién coman. El 30% de
los nifios con ACF presenta infartos antes de los 18 afios, y en un
22% se detectan infartos silentes antes de los 14. Objetivos. Presen-
tar €l protocolo de prevencion de los ACV en nifios con ACF y los
datos recogidos en el registro nacional de la Sociedad Espafiola de
Hematologia Pediétrica (SEHP). Pacientes y métodos. Los pacien-
tes diagnosticados de ACF en el cribado neonatal en Madrid desde
mayo de 2003y a edades superiores en los Gltimos 3 afios. Entre los
2y 10 afios se ha realizado anualmente un eco-Doppler transcrane-
a que valora €l riesgo de ACV, una resonancia magnética (RM)
cerebral cada dos afios y una angiorresonancia si asi lo indican
otros hallazgos. Resultados. De 168 pacientes, 42 fueron diagnosti-
cados por cribado neonatal. 13 tienen actualmente mas de 2 afios y
son susceptibles de una ecografia transcraneal . En dos, el eco-Dop-
pler fue patolégico, mientras que la RM fue normal; en ambos
casos seiniciod un tratamiento con hidroxiurea por un motivo social
que impedia la transfusion cronica. De los 126 restantes, € eco-
Doppler fue anormal en seis (dos pacientes estan en tratamiento
con hidroxiurea, dos en régimen hipertransfusional y uno ha per-
manecido dos afios en programa de hipertransfusion y actualmente
recibe hidroxiurea). La angiorresonancia fue patolégica en cuatro.
No se haregistrado ninglin ACV hasta ahora. Conclusiones. Desta-
can €l riesgo de patologia neurolégica en pacientes con ACF y el
trabajo multidisciplinario que conllevala prevencion de losACV.

P33.

CAVERNOMATOSISMULTIPLE

FAMILIAR: DESCRIPCION DE UN CASO

F. Martin del Valle? M.F. Sdnchez Mateos? G. Iglesias Escalera®,
M.L. Carrasco Marina®, M. Vézquez L6pez ©

2 Pedliatria. ® Neurologia Pediatrica. Hospital Severo Ochoa. Leganés, Madrid.
¢Neurologia Pediatrica. Hospital Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. La cavernomatosis es una rara enfermedad caracteri-

zada por la presencia de lesiones vasculares angiomatosas mlti-
ples en el parénquima cerebral. Caso clinico. Un paciente de 23
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meses que acude remitido por su pediatra por un retraso psicomo-
tor. Como antecedentes, seindujo el parto alas 37 + 2 semanas por
oligoamnios y escasos movimientos fetales. El padre habia sido
prematuro (peso de recién nacido: 800 g) y presenté convulsiones
en lainfancia. En el desarrollo psicomotor se observa que el sostén
cefélico se produce en el quinto mes, la sedestacion alos9 mesesy
medio, y la deambulacion liberada a los 20 meses; sdlo dice4 05
bisilabos referenciales, no sefidla y no realiza juegos imitativos,
aungue es carifioso y sociable. En la exploracion fisica se observa
microcefalia, hipotonia global con reflejos osteotendinosos (ROT)
normales, fenotipo peculiar con raiz nasal ancha, ojos amendrados
y oblicuidad ligeramente mongoloide, occipucio plano y clinodac-
tilia. EI hemograma mostré una anemia microcitica. Lagasometria,
labioguimica, el lactico y el amonio fueron normales. El cariotipo
fue 46X Y. Laresonancia magnética (RM) mostré multiples heman-
giomas cavernosos. tres frontales, uno temporal izquierdo y uno
cerebel oso derecho de aproximadamente 1 cm. Cuando se volvié a
recopilar lahistoriadel padre, éste aportd informes con diagndstico
de malformaciones arteriovenosas multiples intraparenquimatosas
y epilepsia, por lo que recibié un tratamiento antiepil éptico. Valora-
do por Neurocirugia, con actitud expectante. El paciente presentd
un episodio de pérdida de conocimiento, palidez e hipertonia de 30
segundos, con electroencefal ograma (EEG) posterior normal. En el
control realizado alos dos afios, laRM muestrala aparicion de tres
nuevas lesiones de similares caracteristicas. Conclusiones. La apa-
ricion de la sintomatol ogia neurol égica en un paciente con un ante-
cedente familiar de cavernomas obliga alarealizacion de una RM,
aun en ausencia de signos de localidad, para descartar una caverno-
matosis familiar.

MESA N.° 13: INFECCIOSAS

P34.

HEMICEREBELITISAGUDA: FORMA PSEUDOTUMORAL

|. Benavente Ferndndez M. Ley Martos A. Zuazo Ojeda®,
G. Diéfiez Vega®, M. Mendoza Jiménez ¢, M.T. Benavides®,
T. Aguirre Copano ¢

2 Pediiatria. Seccién de Neurologia Pediatrica. ® Radiodiagndstico.
CPediatria. C.S La Laguna. ¢ Pediatria. Hospital Puerta del Mar. Cadiz.

Introduccién. La cerebelitis aguda es una de las principales causas
de disfuncién cerebelar en lainfancia, pero, sin embargo, la hemi-
cerebelitis es una entidad raray su presentacién como hemicerebe-
litis pseudotumoral es aln més rara. Caso clinico. Un paciente va-
rén de 6 afios que ingresa afebril por un cuadro de tres dias de evo-
lucion de cefalea opresiva biparietal de inicio stbito e intensidad
creciente. No tenia antecedentes personales ni familiares de interés.
La exploracion clinica fue normal. No existian datos de focalidad
neuroldgica, ni signos meningeos. Los examenes complementarios
fueron: una analitica normal; una tomografia axial computarizada
(TAC) craneal, que mostr6 una lesién hiperdensa en el hemisferio
cerebel 0so izquierdo; el fondo de ojo normal; una resonancia mag-
nética (RM), que también mostré la lesion hiperintensa (T,) en el
hemisferio cerebel0so izquierdo con un discreto efecto masa sobre
el cuarto ventriculo con captacion leptomeninges; y la serologia
virica, que fue negativa, salvo inmunoglobulina G (1gG) a saram-
pidn y parotiditis. Bajo la sospecha de hemicerebelitis aguda, se
mantuvo una actitud expectante. La evolucion fue favorabley cedid
la cefalea. Dos semanas después, laRM de control mostré una dis-
minucién tanto del tamafio de lalesion como del efecto masa. Con-
clusiones. La hemicerebelitis es una entidad raray su presentacion
como forma pseudotumoral se ha descrito en muy pocos casos. La
RM es esencia en el diagnostico, ya que es preciso hacer €l diag-
nostico diferencial con un proceso tumoral. LaRM puede sugerir €l
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diagnastico correcto por las caracteristicas de lalesion y evitar pro-
cedimientos neuroquirdirgicos innecesarios y arriesgados.

P35.

ENCEFALOMIELITISAGUDA DISEMINADA

M. Rodriguez Benjumea, A. Garcia Ron,

E. Garcia Soblechero, M.A. Delgado Rioja,

L. Ayllon, J. Sierra Rodriguez, J. Ceballos Aragon
Pediatria. Hospital Juan Ramén Jiménez. Huelva.

Introduccion. La encefalomielitis aguda diseminada (EAD) es una
encefalopatia aguda o subaguda, generalmente monofésica, como
consecuencia de un proceso infeccioso o vacunal, que genera, por
un mecanismo inmunoldgico, una desmielinizacion inflamatoria
multifocal del sistema nervioso central (SNC) y/o médula. Su pro-
nostico es favorable y la mortalidad, inferior a 10%. Objetivos.
Revisar nuestra casuistica. Pacientes y métodos. Se revisaron nueve
nifios con EAD y se valoraron la edad, | os antecedentes previos, los
sintomas clinicos predominantes, las pruebas complementarias, €l
tratamiento y la evolucion. Resultados. Edad media: 7,5 afios (ran-
go: 14 meses-12 afos). Antecedentes previos: fiebre con signos ca-
tarrales (8 casos), vacunacion del mismo nifio en dos ocasiones
(tétanos, difteria). Sintomatologia: estatus unilateral febril (un ca-
s0), sindrome vertiginoso (uno), ataxiay somnolencia (tres), para-
paresiay somnolencia (uno), monoparesia (uno), afectacion de los
pares craneales (Uno) y estatus mioclonico palpebral (uno). El elec-
troencefalograma (EEG) mostro: ondas lentas posteriores (dos ca-
sos), difusas (tres), unilaterales (uno), trazado periédico (uno) o
normal (dos). Los potenciales evocados fueron: normales (seis
casos) y aterados (un caso). En e liquido cefalorraguideo (LCR)
se encontré: pleocitosis linfocitaria, hiperproteinorraquia, indice de
inmunoglobulina G (IgG) con las bandas oligoclonales normales.
La resonancia magnética (RM) mostré: hiperintensidad de la sus-
tancia blanca bilateral, asimétrica y no confluyente (tres casos);
unilateral (uno); con lesion taldmica, protuberancia y cerebelo
(tres); foco pseudotumoral (uno); e hiperintensidad en C3-C4
(uno). El tratamiento se realizé con dexametasona IV en cinco
casos 'y con IgG IV en dos. Sélo uno de los pacientes se mantuvo
sin tratamiento. En un seguimiento variable (2-15 afios) ninguno de
|os pacientes mostrd secuelas. En un solo caso tratado con dexame-
tasonae 1gG IV se produjo un exitus. Conclusiones. Los anteceden-
tesinfecciosos o vacunales orientan haciaunaEAD. LaRM es muy
sensible y poco especifica. A veces, la disociacion clinica, la RM
con lesiones hiperintensas talamicas y un indice negativo de 1gG
con bandas oligoclonales orientan hacia una EAD. Diagnostico de
certeza evolutivo (diagnéstico diferencial con esclerosis mltiple).
Trazado periddico en EEG: signo de mal prondstico 1gG IV: prime-
ra pauta de tratamiento como alternativa alos corticoides.

P36.

TETANOSNEONATAL: (UNA ENFERMEDAD OLVIDADA?

R. Calvo Medina? M. Chaffanel Peldez®, J. Martinez Antén®,
J.L. delaMotaY bancos®, G. Milano Manso®

2 Pediiatria. ® Neuropediatria. ¢ Cuidados Intensivos Pediatricos.

Complejo Hospitalario Carlos Haya. Malaga.

Introduccion. El tétanos neonatal, variante generalizada en lactan-
tes de pocos dias de vida supone mas de lamitad de las muertes por
tétanos en paises menos desarrollados. Aqui se presenta un caso de
esta variante clinica del tétanos, ya olvidada en nuestro medio, que
es una de las enfermedades importadas por la nueva situacion
social de nuestro pais. Caso clinico. Paciente de 7 diasdevidaasis-
tida en e hospital de Melilla por presentar desde dos dias atrés un
rechazo de las tomas, succion deficientey llanto. Se evidenciatris-
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mus, contracturas musculares de miembros y espasmos breves e
intensos ante estimulos minimos. Antecedentes: cura del ombligo
con henna y uvulectomia ‘ritual’ . Ante la sospecha clinicay la evo-
lucion torpidadel cuadro, se intubd, se conectd a ventilacion mecé
nicay se trasladé ala unidad de cuidados intensivos pediétrica. El
tratamiento consistié en metronidazol, inmunoglobulina antitetani-
cay megadosis de benzodiacepinas y relajantes musculares (vecu-
ronio). Presento crisis hipertensivas tratadas con beta-bloqueantes
y una sepsis nosocomial que preciso antibioterapia. Tras 50 dias se
retiraron progresivamente la sedacion y los relgjantes, y comienzd
la rehabilitacion, que continuara probablemente hasta el afio de
vida. Conclusiones. La profilaxis del tétanos neonatal consiste en €l
control del estado inmunitario materno, algunas medidas adecua-
das de asepsiaen los cuidadosy, si se precisa, la vacunacion duran-
te el embarazo. Los cambios migratorios hacen interesante renovar
el conocimiento de la clinicay de las medidas de soporte y trata-
miento que reducen lamortalidad y las secuelas al minimo en estos
pacientes. Es una enfermedad antigua en la que hemos de volver a
pensar en nuestro medio.

P37.

HEMICEREBELITISINFECCIOSA
POR MYCOPLASMA PNEUMONIAE

R. RoviraGuasch? A. Clopés Estela?, P. Terradas Mercader &,
M. Samper Anquela? F. Sanchis Morales? P. P6o Arglielles®
2 pediiatria. Hospital Pius XI1. Valls, Tarragona. ® Neurologia.

Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. La hemicerebelitis infecciosa es una entidad poco
frecuente y suele evolucionar con atrofia del hemicerebelo corres-
pondiente. Caso clinico. Se presenta aqui €l caso de una nifiade 5
afos y 5 meses que consultd por un cuadro intermitente de altera-
cion de lamarcha, dificultad para bajar y subir escalerasy cefalea.
No tenia fiebre ni otros antecedentes. En la exploracién fisica des-
taco el temblor de las extremidades derechas, la ateracion de la
coordinacion de hemicuerpo derecho y la marcha correcta con dis-
creta lateralizacion a la derecha. No se encontraron signos menin-
geos ni afectacion de la conciencia. El resto de la exploracion neu-
rolégicay por aparatos fue normal. En laanalitica, el hemograma,
la bioquimica, la creatincinasa (CK), los anticuerpos antiestrepto-
lisinaO (ASLO) y el plomo fueron normales. De la misma mane-
ra, latomografia axial computarizada (TAC) cranea y laresonan-
cia magnética (RM) también fueron normales. Ademas, el copro-
cultivo, €l frotis faringeo y el derivado proteico purificado fueron
negativos. En €l liquido cefalorraquideo (LCR), la citoquimia fue
normal y las reacciones en cadena de la polimerasa (PCR) para
herpes, citomegalovirus (CMV), e virus de Epstein-Barr (VEB) y
el virus de lavaricela zoster (VVZ) fueron negativas. La serologia
del LCR para Coxsackie A y B(1-6), echovirus, herpes, VEB y
Mycoplasma fue negativa. La serologia en sangre para Mycoplas-
ma pneumoniae fue positiva con inmunoglobilina M (IgM). El
electroencefalograma (EEG) y la ecografia abdominal fueron nor-
males. La evolucion consistio en la normalizacion de la explora-
cion alas 3 semanas, aunque persistio un temblor intencional enla
extremidad superior derecha (ESD) que se ha mantenido mas de
un afio. Al afio se realizé una RM de control en la que se objetivod
la atrofia del hemicerebelo derecho con signos de gliosis. Conclu-
siones. La hemicerebelitis infecciosa por Mycoplasma es una enti-
dad rara, aunque un 20-25% de las infecciones por Mycoplasma
presenta la afectacion del sistemanervioso (SN). Lalesiéon del SN
se produce por invasi6n directa de Mycoplasma o por un mecanis-
mo inmunitario y fenomenos tromboembdlicos. En este caso se ha
objetivado una atrofiay gliosis del hemicerebelo derecho con una
buena evolucion clinica

REV NEUROL 2006; 43 (Supl 1): S217-S272



P38.

CANDIDIASISCEREBRAL EN UN NEONATO

J. Adrian Gutiérrez? R. Real Terron? M. Vazquez Lopez?,
P. de Castro Castro? C. Garzo Fernandez? Y. Ruiz Martin®
2 Saccidn de Neuropediatria. ® Seccién de Radiologia Infantil.

Hospital Materno-Infantil Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. La candidiasis neonatal es unainfeccion de inciden-
cia creciente en las unidades de neonatologia. La afectacion cere-
bral secundaria a candidiasis sistémicaes rara e incrementalamor-
talidad y las secuelas. Aqui se presenta un recién nacido pretérmino
(RNP) con candidiasis cerebral. Caso clinico. Un RNP (escala de
Glasgow 31) que a noveno dia de vida present6 un cuadro de sep-
sis clinica con convulsiones. Habia recibido tratamiento empirico
con antibiéticos de amplio espectro. En la exploracién fisica mos-
traba mal estado general y una hepatoesplenomegalia marcada. El
electroencefalograma (EEG) mostraba una actividad de fondo en-
lentecida y una actividad irritativa multifocal. El liquido cefaorra-
quideo (LCR) tenia 10 leucocitos, glucosa 61y proteinas 160. Enla
ecografia transfontanelar aparecian imagenes nodulares hipereco-
génicas en la sustancia blanca subcortical y profunda, y en los gan-
glios basales. La resonancia magnética (RM) mostraba multiples
lesiones nodulares en la sustancia blanca central y periventricular, y
en los ganglios basales con una sefid hipointensaen T, y las &reas
hiperintensas centrales, con un marcado realce anular compatible
con candidiasis cerebral. El hemocultivo fue positivo para Candida
albicans y se recet6 un tratamiento con antifingicos durante 21
dias. El paciente, que actualmente tiene un afio de edad, ha desarro-
Ilado una microcefalia secundariay presenta un retraso psicomotor
moderado. Conclusiones. La candidiasis sistémica tiene una preva-
lencia del 3-7% de los RN menores de 1.500 g. La afectacion del
sistema nervioso central ocurre en un 10-40% de los casosy lafor-
ma més frecuente es la meningitis por candida. La afectacién del
parénquima cerebral es rara'y se produce en forma de lesiones
nodul ares general mente multiples. L os estudios radiol 6gicos mues-
tran unas imagenes muy tipicas que permiten distinguirlas de otras
lesiones cerebrales multiples.

P39.

ENCEFALITISDE BICKERSTAFF EN LA EDAD
PEDIATRICA. A PROPOSITO DE UN CASO

R.F. Bernal Rodriguez, R. Simon las Heras, A. Camacho Salas
Neurologia Infantil. Hospital Doce de Octubre. Madrid.

Introduccion. Se describen los hallazgos clinicos y radiol 6gicos de
un caso de encefdlitis de Bickerstaff (EB) en la edad pediétrica
Caso clinico. Una nifia de 3 afios de edad que, una semana después
de un proceso febril con diarrea, desarroll6 un cuadro de oftalmople-
jiay ataxia de instauracion subaguda. El curso fue progresivo con
deterioro del nivel de conciencia. En laexploracion destacan somno-
lencia, oftalmoplejia externa e internuclear, ateracion de los pares
craneales bajos, reflgjos osteotendinosos vivos, Babinski bilateral,
ataxia'y dismetria. La resonancia magnética (RM) cerebral mostro
una lesion protuberante no expansiva sin captacion de contraste. El
andlisisdel liquido cefalorraquideo (L CR) fue normal. Se detectaron
inmunoglobulina G (IgG) e IgM positivas para el virus de Epstein-
Barr. Actuamente esta pendiente el resultado del estudio de anti-
cuerpos antiganglidsido anti-GQ1b. Se le administraron inmunoglo-
bulinas endovenosas y se produjo una paulatina mejoria. Al cabo de
15 dias la paciente alcanzd una recuperacion clinica completay la
RM de control demostr6 latotal resolucion de lalesion. Conclusio-
nes. Los hallazgos clinicos y radiol6gicos sugirieron € diagndstico
de EB. En este caso no se encontré una semiologia periférica afiadi-
da. Lamejoriadelaclinicatrasel tratamiento con inmunoglobulinas
apoya la hipdtesis de un origen autoinmune para esta entidad.
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P40.

ESCLEROSISMULTIPLE DE INICIO TEMPRANO CON BUENA
RESPUESTA AL TRATAMIENTO CON INTERFERON B-1a

S. |bafiez Micod @ M. Aleu Pérez-Gramunt 2,

A. Brocalero®, A. Cervell6®

2 Secci6n de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. ® Servicio de Neurologia.
Consorci Hospital General Universitari de Valencia. Valencia.

Introduccion. La esclerosis mdltiple (EM) es una enfermedad cro-
nica de etiopatogenia multifactorial en la que se suceden episodios
de déficit neurol6gico. LaEM deinicio temprano (con menos de 16
afios) representael 2% del total. Aqui se presentaun caso de EM en
un nifio de 11 afios que harecibido tratamiento con interferon p-1a,
con buena respuesta. Caso clinico. Un varén de 11 afios que fue in-
gresado por cuadro de vértigo acentuado que imposibilitaba la bi-
pedestacion, de 48 horas de evolucion. Sin antecedentes de interés.
En laexploracion destacaba Gnicamente el nistagmo multidireccio-
nal. La resonancia magnética (RM) cerebral mostré mdltiples imé-
genes hiperintensas en la sustancia blanca periventricular, centros
semiovales, y en la zona subcortical de ambos hemisferios con cap-
tacion de contraste en algunas de €llas. El andlisis del liquido cefa-
lorraquideo (LCR) fue normal (ausencia de bandas oligoclonales,
proteina basica de mielina negativa). La RM medular, la electro-
neurografia (ENG) y los potenciales evocados fueron normales.
Fue tratado con prednisona oral y desaparecio la clinica en 24 ho-
ras. 14 meses después consultd por parestesias en los miembrosin-
feriores (MMII). En la exploracion presentaba hipoestesia en los
MMII, simétricay distal. EnlaRM cerebral se objetivé un aumen-
to del nimero de lesiones desmielinizantes con captacion de gado-
linio. La RM medular también mostré lesiones desmielinizantes
desde C4 hasta D2. Se administr6 un tratamiento con metilpredni-
solona intravenosa, y desaparecio la sintomatologia. Se inici6 €l
tratamiento con interferén B-1a, sin efectos secundarios ni nuevos
brotes. Conclusiones. En lainfancia, los sintomas de la EM suelen
tener una rapida recuperacion, sin secuelas, |0 que puede provocar
retrasos en €l diagnostico. Aungue poco frecuente a esta edad, es
importante diagnosticar laEM de modo precoz, ya que existen tra-
tamientos eficaces para prevenir su progresion y la discapacidad.

P41.

ENCEFALOMIELITISAGUDA DISEMINADA
POR MYCOPLASMA PNEUMONIAE

M.F. Sanchez Mateos?, F. Martin del Valle?,

M.L. Carrasco Marina? G. Iglesias Escalera® M. Vézquez Lopez”
2 Pediatria. Hospital Severo Ochoa. Leganés, Madrid. ® Neurologia Pediatrica.
Hospital Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. La encefalomidlitis aguda diseminada (EMAD) es
una enfermedad inflamatoria desmielinizante del sistema nervioso
central (SNC) de aparicion aguda o subaguda y curso monofésico.
Suele ir precedida de una enfermedad infecciosa 0 vacunacion.
Caso clinico. Una nifia de 9 afios con cuadro de 48 horas de fiebre
alta, cefaleay diplopiaintermitente. Desde 12 dias antes presentaba
sintomas catarrales con febriculay decaimiento. En la exploracion
fisica destaca Uinicamente la rigidez de nuca con signos meningeos
positivos. La analitica muestra 17.000 leucocitos con neutrofiliay
PCR de 60 mg/L. En €l liquido cefalorraquideo (LCR) se encuen-
tran 160 leucocitos’mm? (70% de linfocitos), proteinas y glucosa
normales. A las 48 horas desarrolla una hiperreflexia generalizada,
mayor en el lado izquierdo, con babinski positivo bilateral, pardlisis
VI par bilateral y temblor intencional. Latomografia axial compu-
tarizada (TAC) craneal fue normal y en el electroencefal ograma
(EEG) se observé un enlentecimiento difuso. Se repitio la puncion
lumbar sin cambiosy seinicio el tratamiento empirico con cefota-
xima, aciclovir y tuberculostéticos, a pesar de lo cua continué el
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empeoramiento y aparecié somnolencia, disartria y ataxia de la
marcha con romberg positivo. Laresonancia magnética (RM) cere-
bral mostraba extensas areas hiperintensas en el tronco del encéfa-
lo, ambos nucleos palidos y ambos tdlamos, mas prominentes en €l
lado izquierdo, |0 que era compatible con la EMAD, por lo que se
inicié e tratamiento con 3 mg/kg/dia de deflazacort durante 10
dias, con una pauta descendente posterior. Mantoux negativo. En el
LCR, €l cultivo, la tincién de auramina, la adenosindesaminasa
(ADA) y reaccién en cadenade la polimerasa (PCR) para el herpes
simple fueron negativos. La serologia para Mycoplasma pneumo-
niae era compatible con unainfeccion reciente. A 1os cuatro meses
se encontraba asintomético con resolucion de las lesiones cerebra-
lesen laRM. Conclusiones. Ante un cuadro neurol égico florido de
aparicion aguda o subaguda en la infancia es importante descartar
una EMAD mediante larealizacion precoz de una RM cerebral.

P42.

ENCEFALITISDEL TRONCOENCEFALO CON
DESENLACE FATAL EN UN PACIENTE CON INFECCION
POR VIRUS DE INMUNODEFICIENCIA HUMANA

R. Hoyos Gurrea? A.M. Leonés Valverde?,

J.L. Santos Pérez®, S. Roldan Aparicio®

3 Pediatria. ® Pediatria/Unidad de Infectologia Pediatrica. ¢ Unidad de
Neuropediatria. Hospital Materno-Infantil Virgen de las Nieves. Granada.

Introduccion. Actualmente se estima que la prevalencia de atera-
ciones neurol 6gicas durante el curso de lainfeccion por VIH puede
alcanzar e 39-70% del total de enfermos. Estas pueden deberse a
neoplasias, infecciones oportunistas o al efecto directo del virus de
inmunodeficiencia humana (VI1H) sobre el sistema nervioso central
(SNC). Su aparicion suele correlacionarse con estados de inmuno-
depresion avanzados. Caso clinico. Unamujer de 15 afios de edad,
sin antecedentes de interés, ingresada por retraso ponderoestatural
marcado en el contexto de una infeccién por VIH (diagnosticada
hace 18 meses, en estadio C3). Durante el ingreso presentd un epi-
sodio de pérdida de conciencia seguido de un trastorno alucinatorio
de corta duracion. Poco después se afadieron diplopia, nistagmus
horizontal y pérdida del control de esfinteres. A las 48 horas sufrid
una convulsion tonicoclénica generalizada de segundos de dura
cion. En dias posteriores, se afectaron los pares craneales (facial,
oculomotores y glosofaringeo) y € nivel de conciencia fue dismi-
nuyendo progresivamente. Al cuarto dia aparecio de forma aguda
una desaturacién progresiva hasta la parada cardiorrespiratoria, de
la que no se recuperd. Las pruebas complementarias fueron: hemo-
cultivo, coprocultivo y serologias para toxoplasma, citomegalovi-
rus (CMV) y virus del herpes simple negativos; en €l liquido cefa-
lorraguideo (LCR) se encontré glucorraquia normal y pleocitosis
con normoproteinorraquia, con cultivos negativosy serologia nega-
tiva; la resonancia magnética (RM) mostré una sefial hipertensa en
T, en €l nivel bulbo-pontino, un ligero realce irregular tras gadoli-
nio y una leve prominencia del sistema ventricular supratentorial
sin signos de hipertensiéon del LCR. Conclusiones. Los resultados
obtenidos no permiten realizar un diagnostico etiolégico cierto y
actualmente las directrices para éste tampoco estén bien estableci-
dasy se basan generalmente en laexperienciapersonal y larevision
delaliteratura. En este caso, la causa podria ser el efecto citopético
directo del VIH.
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ATROFIA CEREBELOSA SECUNDARIA A
CEREBELITIS: PRESENTACION DE UN CASO

F. Martin del Valle? M.F. Sanchez Mateos?,

M.L. Carrasco Marina®, G. Iglesias Escalera®, M. Vézquez Lpez ©
2 Pediiatria. ® Neurologia Pediétrica. Hospital Severo Ochoa. Leganés, Madrid.
¢ Neurologia Pediatrica. Hospital Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccion. La cerebelitis es una patologia neurolégica relativa-
mente frecuente en la infancia, que habitualmente se resuelve sin
secuelas. Se presentaaqui €l caso de un nifio de 12 afios con atrofia
cerebelosa secundaria a cerebelitis. Caso clinico. Un nifio de 12
afios que presentaba cefaleay vomitos de una semanade evolucion,
con aparicién de diplopia en los Ultimos cuatro dias, y no referia
otra sintomatologia. La exploracion fue normal, salvo que refiere
una diplopia mas marcada en la mirada hacia la izquierda, con
ausencia de ateracion en la exploracion neurolégica. La tomogra-
fia axial computarizada (TAC) realizada en urgencias fue normal.
Se realiz6 posteriormente una resonancia magnética (RM), en la
que se observa un discreto realce en el hemisferio cerebeloso iz-
quierdo compatible con cerebelitis. Se realizaron RM seriadas en
las que se observd una buena evolucién, con desaparicion lenta
mente progresiva del realce. A |os cinco afios se objetivaron signos
de atrofia hemicerebel osa izquierda, probablemente secundarias a
su cerebelitis. Durante todo este tiempo mantuvo una exploracion
neurolégica normal, sin signos clinicos de alteracion cerebelosa.
Conclusiones. La aparicion brusca de signos de fosa posterior obli-
gaalarealizacion de pruebas de imagen para descartar una patolo-
gia organica, que incluye cerebelitis y encefalitis de tronco. El se-
guimiento radiolégico permite concluir que el diagndstico inicial
erade cerebelitis.

P44.

LEUCOENCEFALOPATIA POSTERIOR REVERSIBLE
EN EL CURSO DE UN SINDROME HEMOLITICO UREMICO

C. Gémez Lado? F. Martinén Torres®,

A. Alvarez Moreno©, J. Eiris Pufid &, N. Carreira Sande?,
A. Rodriguez Niifiez®, M. Castro-Gago 2

2 Neuropediatria. ® Criticos y Urgencias Pediatricas. ¢ Radiologia.
Hospital Clinico Universitario. Santiago de Compostela.

Introduccion. El sindrome de leucoencefal opatia posterior reversi-
ble (SLPR) se caracteriza por la presentacion aguday habitualmen-
te transitoria de cefalea, trastornos visuales, depresion del sensorio
y convulsiones asociada a edema cerebral en las regiones posterio-
res del cerebro. Se hadescrito su asociacion con multiples procesos
y eventualmente con el sindrome hemolitico urémico (SHU). Aqui
se aporta un nuevo caso de SLPR en el contexto de un SHU. Caso
clinico. Un varén de 4 afios con un SHU que desarroll6 una hiper-
tension arterial (HTA) de dificil control y una insuficiencia renal
que preciso terapia de reemplazo renal. Durante el curso de la
enfermedad, presentd dos episodios transitorios de cefalea, dismi-
nucién del nivel de concienciay crisis convulsivas. En el primero
de ellos, la resonancia magnética (RM) cerebral mostré una lesion
isquémica antigua. En el segundo episodio la RM evidencié malti-
pleslesiones en lasustanciablancay el cortex hiperintensasen T, e
hipointensas en T, localizadas a escala occipital bilateral y fronto-
temporoparietal derecha. La recuperacion clinica fue completa en
un periodo de diasy unaRM realizadaalas seis semanas del Ultimo
episodio mostré unaremision parcial de las lesiones. Conclusiones.
El SLPR esun trastorno cuya patogeniano hasido aclarada. Su ori-
gen multifactorial sugiere que diferentes mecanismos pueden estar
implicados. En €l caso presentado es posible que laHTA, la reten-
cion de fluidosy ladidlisis hayan contribuido a su desarrollo.
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MESA N.° 14:
INFECCIOSAS + NEUROECTODERMICOS

P45.

INTERROGANTESACERCA DEL TRATAMIENTO

DE LASINFECCIONES PERINATALES: A PROPOSITO
DE TRES CASOS DE INFECCION POR TOXOPLASMA
Y UN CASO DE INFECCION POR CITOMEGALOVIRUS

V. San Antonio-Arce? C. MolinaAmores®, A. Garcia Pérez®,
M.A. Martinez Granero®, F. Baguero ®

aNeuropediatria. ® Pediatria. Fundacion Hospital Alcorcon. Alcorcon, Madrid.
¢Unidad de Infecciosas. Hospital Universitario La Paz. Madrid.

Introduccion. A partir de cuatro casos se plantearon diversas cues-
tiones y se exponen diferentes posturas acerca del manejo de las
infecciones perinatales. Casos clinicos. Se presentan tres casos de
infeccion congénita por Toxoplasma gondii, cuyas madres presen-
taron seroconversion durante el embarazo y recibieron tratamiento
con espiramicina. Los neonatos fueron tratados con pirimetaminay
sulfadiazina durante un afio y la evolucién fue dispar. Un caso pre-
sentd en el momento del nacimiento calcificaciones intracraneales
e hidrocefalia que requirieron su derivacion, aunque posteriormen-
te no han aparecido nuevos signos o sintomas. Otro caso presentd
calcificaciones intracraneales en e nacimiento y lesiones oculares
asintométicas de aparicion posterior. El tercer caso fue totalmente
asintomético. Por otra parte, se presenta un caso de infeccion peri-
natal por citomegalovirus diagnosticado en el quinto mes de vida
por un hallazgo casua de calcificaciones periventriculares. Con el
fin de prevenir una mayor evolutividad se decidio tratarlo como a
|os neonatos asintomaticos. Conclusiones. La baja tasa de transmi-
sidny el alto porcentaje de asintomaticos cuestionan la utilidad de
los programas de cribado en gestantes y neonatos. Laindicacion de
tratamiento es discutida, sobre todo en el recién nacido asintométi-
€0. Segun algunos estudios, laevolucion no seriadiferente ala evo-
lucién natural de la enfermedad. Otros muestran una mejor evolu-
cion de los infectados, sintométicos y asintométicos, tratados en la
época neonatal. Adoptamos esta Ultima actitud en los casos de to-
xoplasmosis, aunque no podemos asegurar que la evolucion favora-
ble sea atribuible a tratamiento. No hay datos publicados acercade
la actitud terapéutica més alla del periodo neonatal, pero el trata-
miento podria prevenir la aparicion de nuevas lesiones.

P46.

TRATAMIENTO EN ESCLEROSISMULTIPLE INFANTIL
CON INTERFERON B: NUESTRA EXPERIENCIA

M. Rodrigo Moreno, S. Roldan Aparicio, C. Gonzélez Hervas,
A.M. Leonés Valverde, J.L. Santos Pérez
Pediatria. Hospital Materno-Infantil Virgen de las Nieves. Granada.

Introduccion. El tratamiento de la esclerosis multiple (EM) se
habia basado Gnicamente en farmacos que acel eraban la recupera-
cion tras una exacerbacion aguda. El interferon 3 es el tnico farma-
co que ha demostrado la reducci6n moderada de |as exacerbaciones
y la disminucion de las lesiones cerebrales. Caso clinico. Caso 1:
un nifio de 9 afios con un episodio de déficit neurol égico multifocal
(tronco, cerebelo y via piramidal), sin celularidad en el liquido ce-
falorraquideo (LCR) y con bandas oligoclonales en éste. La reso-
nancia magnética (RM) cerebral mostré lesiones maltiples desmie-
linizantes. Siete meses después sufrio tres brotes multifocales, que
remitieron con corticoterapia en altas dosis. Dado que reunia los
criterios de la esclerosis multiple remitente-recidivante, se solicito
el tratamiento con interferon B por uso compasivo. Desde que se
inici6 este tratamiento hace 11 meses no ha vuelto a presentar nin-
gun brote y se han retirado los corticoides. Caso 2: un paciente de
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13 afios con un episodio de pérdida de fuerzas en las extremidades
y marcha atéxica. La RM mostré lesiones desmielinizantes. Se tra-
té con esteroides por via intravenosa, con una mejoria progresiva
de laclinica. Tras este episodio sufrié cuatro brotes en un afio con
nuevas lesiones en la RM. Se solicité el tratamiento con interferon
B 1a con carécter de uso compasivo, que se acaba de iniciar con
buenatolerancia. Conclusiones. Edad temprana de esclerosis malti-
ple remitente-recidivante. Buena tolerancia y respuesta a trata-
miento con interferon B 1. Son necesarios més estudios para &fir-
mar su eficacia en las exacerbacionesy en laevolucién de la enfer-
medad en nifios.

P47.

CONVUL SIONES NEONATAL ES SECUNDARIAS
A MENINGOENCEFALITISPOR ENTEROVIRUS

P. Smeyers Dur&d® N. Boronat®, J. Garcia-Tena?,

F. Menor ¢, P. S4enz®, M. Vento®, E. Mulas?

2 Neuropediatria. ° Neonatologia. *Neurorradiologia Infantil.
Hospital La Fe. Valencia.

Introduccion. El periodo neonatal es el mas vulnerable para el des-
arrollo de crisis. Laincidencia global es 3/1.000 recién nacidos. El
80% entre los dias 1y 2 de vida, debido ala encefa opatia hipdxi-
co-isquémica. Las infecciones prey neonatal es son causas frecuen-
tes. Las infecciones por un enterovirus distinto de la polio en la
edad pediétrica son frecuentes y producen cuadros autolimitados.
Sin embargo, en la época neonatal provocan cuadros graves. La
prevalenciaalcanza el 13%, con un 74% de secuelas en los casos de
meningoencefalitisy unamortalidad del 42%. Objetivos. Se descri-
be un caso de encefalitis neonatal por enterovirus 'y su evolucion
neurolégica. Caso clinico. Un recién nacido atérmino de 22 diasde
vidaqueingresa por repetidas crisis epilépticas tonicoclnicas en €l
hemicuerpo izquierdo y fiebre (38 °C). La gestacion fue controlada
y sinfactores de riesgo infeccioso (Apgar 10/10, pH delaarteriaum-
bilical 7,34, EB —2,3). Durante las primeras 24 h de ingreso sufrié
cinco nuevos episodios que fueron tratados con fenitoinay fenobar-
bital en las dosis habituales. Se le realizd una ecografia cerebral en
el momento del ingreso, que fue normal. En el segundo dia de in-
greso, se realiz6 unaresonancia magnética (RM), que evidenci6 un
edema citotoxico corticosubcortical, y un electroencefalograma
(EEG), que mostro la hipoactividad del hemisferio izquierdo. Du-
rante su ingreso recibio un tratamiento antimicrobiano con ampici-
lina, cefotaximay aciclovir. El estudio de metabol opatias fue nega-
tivo, pero el estudio infeccioso fue positivo en la cuarta determina-
cion realizada para la reaccion en cadena de la polimerasa (PCR)
parael enterovirus. Tras dos semanas se realizé un control median-
te una RM, gue mostr6 una encefalomalacia quistica cortico-sub-
cortical temporoparietal de predominio derecho, y un EEG, que
evidencié unahipoactividad sin actividad paroxistica. En laactuali-
dad (7 meses), muestra un cuadro secuelar con espasticidad e hipe-
rreflexia generalizadas, y hemiparesia izquierda, que se trata con
fenobarbital y baclofeno oral. Conclusiones. Las convulsiones en €l
periodo neonatal tardio con frecuencia pueden deberse a meningo-
encefalitis viricas. La ecografia no detecta precozmente lesiones
cerebrales.

P48.

EPILEPSIA FOCAL OCCIPITAL CON FOTOSENSIBILIDAD

R. Marasescu, B. Martinez Méndez
Servicio de Neurologia. Hospital Universitario de Getafe. Getafe, Madrid.

Introduccion. La epilepsiafoca occipital rara vez se acompafia de

fotosensibilidad. Pacientes y métodos. Se presenta una serie de seis
pacientes valorados en nuestra unidad entre 1995 y 2005, con un
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diagnostico de epilepsia occipital con fotosensibilidad. Resultados.
Cuatro pacientes (66,6%) eran mujeresy 2 (33,3%) eran varones.
Laedad mediade aparicién delascrisisfue de 7,7 afios (rango: 6,5-
12,7). Ninguno refirié antecedentes personales de interés. Tres de
los nifios (50%) tuvieron crisis tonicoclénicas generalizadas, dos
(33,3%) crisis parciaes con generalizacion secundariay uno (16,6%)
sufrid una crisis con desconexién del medio, hipotonia e intensos
vomitos. Por la historia clinica, se identificé como factor desenca-
denante un estimulo luminoso en tres pacientes (50%). El electro-
encefadlograma (EEG) demostré fotosensibilidad en todos los
casos. Ninguna de las pruebas de neuroimagen (tomografia compu-
tarizada craneal y/o resonancia magnética) mostro alteraciones.
Solo cuatro pacientes recibieron tratamiento farmacoldgico, con
buen control de las crisis. Dada la buena evolucién, en dos de ellos
se decidio laretirada de la medicacion, con una recurrencia precoz
en uno de los casos. Conclusiones. La epilepsiafocal occipital con
fotoinduccion es una entidad benigna con semiologia diversa que
habitualmente no se acomparia de patologia cerebral y muestra una
buena respuesta a antiepil épticos.

P49.

MONONEUROPATIA PERONEAL: ;PRESENTACION
INUSUAL DE UNA NEUROFIBROMATOSIS?

M.O. Blanco Barca? M.L. Gonzdlez Duran®,

E. Gonzélez Colmenero®, M. Sudrez Albo®, R. Martinez®,
J. Mafias Uxo Y, I. Uriarte®, J.A. Calvifio Castafion @

2 Neuropediatria. ° Pediatria. ¢ Neurocirugia. ¢ Radiologia. MEDTEC.
€ Traumatol ogia infantil. Complejo Hospitalario Universitario de Vigo.
Vigo, Pontevedra.

Introduccion. Las mononeuropatias, exceptuando las obstétricas, fa
ciales y postrauméticas, son excepcionales en lainfanciay mucho
menos frecuentes |as secundarias a compresion o atrapamiento ner-
vioso. La neurofibromatosis de tipo 1 (NF1) es un trastorno neuro-
cuténeo progresivo multisistémico de herencia AD (cromosoma
17g11.2), con elevada tasa de mutaciones espontaneas y penetran-
cia dependiente de la edad, por lo que en la primerainfancia algu-
nos casos de NF1 no pueden diagnosticarse con los criterios NIH.
Objetivos. Se presenta agui una mononeuropatia peroneal secunda-
ria a un neurofibroma, sin otros criterios NIH por € momento de
NF1 ni de otros sindromes que cursan con neurofibromas. Caso cli-
nico. Un varén de 18 meses, sin antecedentes familiares destaca-
blesy con desarrollo psicomotor normal, que desde los 3-4 meses
presenta una actitud del pie derecho en flexo plantar (pie péndulo).
Tras la adquisicion de marcha cae frecuentemente. En la explora-
¢ion no se observaron dismorfias ni ateraciones pigmentarias, y se
objetivé una normosomia, fuerzay tono muscular normales, mar-
cha en steppage con imposibilidad para la flexion dorsal, reflejos
rotulianos conservados, arreflexia aguilea, denervacion (con signos
de reinervacion) en el tibial anterior y preservacion de porcion cor-
ta bicipital, compatible con una afectacion peroneal proximal. La
resonancia magnética (RM) de larodillamostré un tumor neurogé-
nico de estirpe mixoide (aproximadamente de 4 x 0,9 x 0,8 cm) que
engloba el nervio peroneo. Las RM cerebral y medular fueron nor-
mal. Laanatomia patol 6gica evidencié un neurofibromaintraneural
gue se trat6 por exéresis quirdrgicalesional total. Conclusiones. Una
mononeuropatia peroneal secundaria a un neurofibroma es excep-
cional y existen escasas referencias en la literatura. El hallazgo
diagndstico y su posterior exéresis quirdrgica abren la posibilidad
de unarecuperacion funcional, por lo que se debe valorar evolutiva-
mente |la necesidad de otras técnicas (reimplantacion muscular,
etc.), como su posible inclusién en una NF1 en funcién de los ha-
|lazgos futuros.
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NEUROFIBROMATOSISDE TIPO 1.
REVISION DE NUESTRA CASUISTICA

I. Avalos Roméan, A. Garcia Ribes,
M.J. Martinez Gonzélez, JM. Prats Vifias
Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

Introduccion. La neurofibromatosis de tipo 1 (NF1) es una enfer-
medad genética de inicio habitual en lainfancia. Objetivos. Cono-
cer laforma de presentacion, evolucién, pruebas complementarias
y comorbilidad de este trastorno. Pacientes y métodos. Un estudio
retrospectivo de las NF1 diagnosticadas en la consulta entre 1996 y
2006. Resultados. Se estudiaron los 60 casos inicialmente sospe-
chososy se encontraron 44 con criterios de NF1, con unaigual dis-
tribucion por sexos. El 70% tuvo un seguimiento superior a 3 afios.
L os motivos de consulta fueron las manchas de color café con leche
(86%) y la asociacion de las manchas con |os antecedentes familia-
res (AF) (11%). El 73% cumplialos criterios de NF1 en la primera
visita, fundamentalmente manchas de color café con leche, pecas
axiloinguinales y AF. El 79,5% cumplia criterios a los 3 afios (el
mayor tenia 8 afios). Al final del seguimiento, el 100% presentaba
manchas de color café con leche, 82% pecas, 39% AF, 20% neuro-
fibromas, 7% gliomas del nervio optico y 5% displasiaesfenoidesy
pseudoartrosis. El 71% de las pecas aparecié antes de los 3 afios
y €l 89% de los neurofibromas a partir de los 8 afios. Se realizaron
en total 132 pruebas complementarias y 30 (23%) resultaron pato-
|6gicas: de 12 pruebas genéticas, 50% fueron positivas; de 19 series
Oseas, ninguna estuvo aterada; de ocho tomografias axiales com-
putarizadas (TAC), dos eran anormales; y de 38 potenciales evoca-
dos visuales (PEV), cuatro estaban alterados. La prueba més utili-
zada fue la resonancia magnética (RM): de 55 pacientes, en 19
(35%) fue anormal. El 48% de | os pacientes presenté una comorbi-
lidad: 34% trastornos del aprendizaje, 18% trastornos por déficit de
atencion e hiperactividad (TDAH), 18% torpeza, 14% escoliosis y
11% trastornos de conducta. Conclusiones. LaNF1 suele comenzar
en lainfanciay sus principales criterios diagndsticos son manchas
de color café con leche, pecas axiloinguinalesy AF. Si se conocen
su evolucion y su comorbilidad deberiamos poder individualizar €l
seguimiento y las pruebas complementarias solicitadas.

P51.

ESCLEROSISTUBEROSA. FENOTIPOS CLINICOS

B. Csanyi 2 M. GarciaRamirez?@, J. Martinez Anton @,
M.P. Delgado Mérquez? 1. Artero Mufioz®, M.I. Martinez Ledn®
2 pediiatria. ® Radiologia. Hospital Regional Universitario Carlos Haya. Mélaga.

Introduccion. La esclerosis tuberosa (ET) se debe ala mutacion de
uno de dos genes conocidos, TSC1 y TSC2, con posible evolucion
clinica diferente. Objetivos. Analizar |as caracteristicas de nuestros
pacientes para establecer dos grupos fenotipicos. Pacientes y méto-
dos. Un estudio retrospectivo desde 1990 hasta la actualidad de los
casos de ET diagnosticados (criterios clinicos) en nuestro hospital.
Resultados. Se observaron 27 casos, 15 de €llos hombres. La edad
media de sospecha diagnostica fue de 25 meses, con una mediana
de 9 meses. Los sintomas o signos guias fueron manchas hipomel &
nicas (en todos los casos), convulsiones y manchas (en 15), angio-
fibromas faciales (en dos) y rabdomiomas cardiacos de diagndéstico
prenatal (en tres). Ademas, 22 de los pacientes tenian epilepsia, en
los cuales las crisis iniciales cursaron con: espasmos en flexion
(en 10 casos), convulsiones generalizadas (siete) y parciaes (cin-
co). Se diferenciaron dos grupos entre epilépticos. El primero de
ellos tuvo un inicio de crisis antes de los 12 meses: 12 casos, de los
cuales 10 tuvieron espasmos en flexion y tres trastornos de conduc-
ta; todos ellos tuvieron una mala evolucion critica'y cognitiva, y
evidenciaen primerala primeraresonanciamagnética (RM) de més
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de seis tuberes corticales. El segundo grupo tuvo uninicio de crisis
con més de 12 meses: de 10 casos, cuatro tuvieron un control criti-
co sin farmacos antiepilépticos (FAE), cinco trastornos de conduc-
tay, en general, unamejor evolucién cognitiva. EI FAE més emple-
ado fue el &cido valproico (VPA). En cuanto a manifestaciones no
neurol 6gicas, siete casos presentaron rabdomiomas cardiacos, ocho
afectacion renal y dos casos afectacion ocular. Conclusiones. Los
pacientes con epilepsia de comienzo precoz presentan una peor
evoluciény un control dificil. Este grupo presenta ademéas més de 6
tuberes en el momento del diagnéstico y puede corresponder a la
mutacion en el gen TSC2.

P52.

MELANOCITOSISNEUROCUTANEA ASOCIADA
A NEVUSMELANOCITICO CONGENITO GIGANTE

A. Verd(i? M.R. Cazorla® B. Martin-Sacristan®,

V. Félix ¢ JA. Alonso®, JM. Garcia-Benass ¢

2 Neurologia Infantil.  Pediatrfa. ¢ Neonatologia. ¢ Neurorradiologia.
Hospital Virgen de la Salud. Toledo.

Introduccion. Los nevus melanociticos congénitos gigantes son ne-
vus que superan los 20 cm de diametro y su incidencia es de 1 de
cada 20.000 recién nacidos. Lamelanocitosis neurocuténea (MNC)
se define por la existencia de nevus cutaneos grandes, generalmen-
te delocalizacién axia posterior 0 asociados a nevus satélites mul-
tiples, y melanosis meningea. Su prondstico es desfavorable debido
al crecimiento de las células melanociticas o a desarrollo de un
melanoma maligno del sistema nervioso central (SNC). Caso clini-
co. Una nifia nacida de padres sanos no consanguineos. En €l exa-
men fisico se objetivo un nevus melanocitico congénito de superfi-
cie extensa, que afectaba al cuero cabelludo, el tronco y las extre-
midades, y numerosas |esiones satélites. Laresonancia cerebral mos-
tré una hiperintensidad en la secuencia T,, simétrica, en los |6bulos
temporales. A los diez dias de vida inici6 episodios de apnea. El
electroencefalograma (EEG) no mostré ninguna anomalia epilepti-
forme ni asimetrias. Recibié un tratamiento con fenobarbital. A los
2 meses de edad present6 crisis parciales complejas motoras del
hemicuerpo derecho, que fueron controladas con fenobarbital y
oxcarbacepina. Su evolucion fue hacia un desarrollo psicomotor
normal sin hidrocefalia. Conclusiones. En laMNC, la sintomatolo-
gia neurol égica se manifiesta con més frecuencia antes de los 2 afios
devida, en formade crisis, aumento de presion intracraneal, pardli-
sis de los pares craneaes y/o mielopatia. En el 30% de |os pacien-
tes con nevus melanociticos congénitos gigantes aparecen areas
focales de melanosis localizadas en los | 6bulos temporales, €l cere-
belo o el tronco encefdico. Son focos de acortamiento de la se-
cuenciaT,, que se hallan sobre todo en estudios realizados antes de
los 4 meses de edad y son indetectables en la mayoria de los casos
después de lafase de mielinizacion.

P53.

STURGE-WEBER: UNA MISMA

ENFERMEDAD Y DISTINTASEVOLUCIONES

B. Blanco Martinez?, M. Madruga Garrido @, B. Mufioz Cabello?,
L. Ruiz del Portal 3 R. Candau Mensague?, J. Giménez Pando”®,

J. Mérquez Rivas®, M. Rufo Campos?

aNeurologia infantil. ® Neurocirugia infantil. Hospital Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Se presentan dos casos clinicos de la enfermedad con
dos indicaciones de tratamiento distintas segiin la forma presenta-
cion. Casos clinicos. Caso 1: un paciente de 9 afios con angioma
facial izquierdo que alos 8 mesesinicio unacrisis: miradafija, des-
conexion del medio de escasos segundos de duracion, a veces auto-
provocadas por laluz, 5-6 al dia, otras con torsién detronco 'y cabe-
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za hacia la derecha de 1-2 min de duracion, con una frecuencia de
5-6 durante el diay 3-4 nocturnas ala semana. Laresonancia mag-
nética (RM) objetivd cambios atréficos en el 16bulo occipital y
realce meningeo tras la perfusion a ese nivel. La tomografia com-
putarizada por emision de foton simple (SPECT) cerebral mostro la
hipoperfusion occipital izquierda. La tomografia por emisién de
positrones (PET) cerebral evidencié unalesion hipometabdlica oc-
cipital izquierda. La monitorizacion mediante videoel ectroencefa-
lograma permitié observar varias crisis electroclinicas con anoma-
lias paroxisticas izquierdas. Caso 2: un lactante de 9 meses con un
angioma facial bilateral (mayor en el izquierdo) y glaucomaen el
0jo izquierdo, que con 3 meses inicid crisis caracterizadas por la
desviacion de la mirada a laizquierda y clonias de los miembros
derechos (MMDD) y en ocasiones de los miembros izquierdos
(MMII). Tres estatus convulsivos. El electroencefalograma (EEG)
mostré anomalias bilaterales. La RM objetivé un angioma pagui-
meningeo en ambos hemisferios, mayor en la region occipital
izquierda, y una marcada atrofia cortical. Tras el estudio prequirr-
gico, se decidié laintervencién quirdrgicadel caso 1, con monitori-
zacion intraoperatoria, y se realizd la lobectomia occipital izquier-
da, de manera que quedo libre de las crisis con auras ocasionales
(Engel 1). El caso 2 no era un buen candidato quirdrgico debido ala
bilateralidad de la enfermedad. Conclusiones. Dada la naturaleza
progresiva de la enfermedad, se puede indicar una cirugia precoz.
Lalesionectomia estaria indicada en casos sel eccionados.

P54.

NEUROFIBROMATOSISY NEUROBLASTOMA
SUPRARRENAL METASTASICO

I. Valverde Pérez, L. Ruiz del Portal, M. Madruga, B. Blanco,
R. Mateos Checa, M.A. Fernandez Fernandez, M. Rufo Campos
Neuropediatria. Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. La neurofibromatosis de tipo 1 (NF1) es una enfer-
medad genética con HAD, penetracia completay expresividad va-
riable cuyo gen se localizaen el cromosoma 17q11.2. En ocasiones
presenta tumores derivados de las crestas neurales y son excepcio-
nales los neuroblastomas (NB), en su mayoria en estadio IV, con
mal prondstico y asociados a una herencia materna. Caso clinico.
Un paciente al que a los 6 meses de vida se le detecta una masa
hemiabdominal y manchas de color café con leche (MCCL). La
madre y el abuelo también presentaban MCCL sin otraclinica aso-
ciada. En latomografia axial computarizada (TAC) se observé una
tumoracion heterogénea y calcificada, con diagnéstico intraopera-
torio de NB metastético pulmonar y hueso frontal, que también se
demostraba en lagammagrafiay que precisd de exéresisy quimio-
terapia. En laactualidad, alaedad de 13 afios, no se han evidencia-
do recidivas del NB, pero si un cuadro de gran expresividad tanto
dermatolégica como en los neurofibromas maltiples radiculares
lumbares que invaden el retroperitoneo, pecas axilaresy lesionesen
los ganglios basales. Ha presentado un adecuado progreso escolar y
psicomotor. Conclusiones. La incidencia elevada de nifios con NB
y defectos de la citoarquitectura cerebral ha llevado a postular la
hipotesis de que el NB seria consecuencia de un defecto global del
neurodesarrollo al asociarse a displasias corticales. Se ha descrito
lainactivacion homocigota del gen NF1 en estos casos de acuerdo a
la hipdtesis del doble hit de Knudson. La agresividad de estos tu-
mores se puede deber a amplificaciones del gen MYC, deleciones
del gen 1p36 o adicion del cromosoma 17q. Creemos que la hiper-
sefial de los ganglios basales deberia incluirse entre los criterios
diagndsticos, como ya se apunta en diversos trabajos.
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P55.

SINDROME DE DELECION 22g13.3

C. Gémez Lado? J. Eiris Pufial 2 A. Ansede®,

M. Carballal Marifio? M. Castro Gago?

2 Neuropediatria. ® Genética Clinica. Hospital Clinico Universitario.
Santiago de Compostela.

Introduccion. El sindrome de delecion 22g13.3 es unaentidad hete-
rogénea cuyos rasgos distintivos son €l retraso mental, laausenciao
retraso severo del lenguaje, la hipotonia, los trastornos del espectro
autista, los trastornos de conductay un amplio espectro de anoma-
lias menores. Se presentan aqui dos nifios estudiados por retraso
mental y autismo en los que se detectd esta delecion mediante la
técnicade hibridacion in situ. Casos clinicos. Caso 1: un varén de 8
afos de edad que presentaba un retraso mental moderado, con ante-
cedentes de hipotonia en €l periodo de lactante, retraso severo del
lenguaje y un comportamiento encuadrable dentro del espectro
autista manifestado por la ateracion de la comunicacion verbal y
no verbal, alteraciones de la interaccion social, intereses restringi-
dos y estereotipias motoras repetitivas. Entre los rasgos faciales
destacaban una hipoplasia mediofacial, cejas pobladas, relieve su-
praorbitario prominente y pabellones auriculares grandes 'y despe-
gados. Caso 2: una nifia de 6 afios en que se objetivaba un retraso
mental severo, hipotonia en el periodo de lactante, ausencia de len-
guaje expresivo no compensado mediante comunicacién no verbal,
alteraciones en la interaccion social, ausencia de juego y movi-
mientos estereotipados. Presentaba ademés una distonia manual,
una marcha espastica y disténica y anomalias faciales menores,
como pabellones auriculares grandes, cejas pobladas, redundancia
periorbitaria, hipoplasia mediofacial, epicanto e incisivos superio-
res grandes y separados. La resonancia magnética cerebral mostré
una sustancia blanca escasamente mielinizada con &reas de hiperse-
fial en el ambito periventricular posterior. Conclusiones. En presen-
cia de retraso mental asociado a ausencia o retraso grave del len-
guaje y malformaciones menores, debe realizarse un cribado de la
delecion 22g13.3, especialmente si se asocian hipotonia, trastornos
del espectro autista y/o trastornos de conducta.

P56.

ESTUDIO GENETICO EN FAMILIAS CON SINDROME
X FRAGIL: IDENTIFICACION DEL PORTADOR

A. Roche Martinez, M. Castell6 Pomares, M. Andrés Celma
Neuropediatria. Hospital Clinico de Valencia. Valencia.

Introduccion. El sindrome X frégil resulta de la expansion de la
repeticion del triplete CGG del gen que codificala proteina FMR1
(Fragile Mental Retardation 1) del cromosoma X. Se considera
mutacion completa la repeticion de més de 200 tripletes. La mayo-
ria de los varones afectados presenta un fenotipo caracteristico,
retraso mental moderado y alteraciones del comportamiento. Las
nifias con mas de 200 repeticiones pueden manifestar dichas altera-
ciones en grado mas leve. La presencia de 50 a 200 repeticiones
implica un estado de portador de la premutacion, sin afectacion
cognitiva, pero con rasgos fisicos y psiquiatricos peculiares, como
sindrome de ataxiay temblor asociado ala X fragil (que se muestra
en los varones a partir de los 50 afios) o insuficiencia ovérica. Caso
clinico. Un nifio de 4 afios diagnosticado de X fragil. El estudio ge-
nético familiar permitié identificar la mutacién completa en la her-
manadel pacientey en un primo de ambos (mosaico), y €l diagnds-
tico de portador en las madres de los 3 nifios (hermanas) y en el
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padre de éstas. Conclusiones. El sindrome X frégil es unacausafre-
cuente de retraso mental. El estudio genético familiar permiteiden-
tificar a otros miembros afectados y a portadores. Resulta funda-
mental una orientacion genética, desde el punto de vista del diag-
nostico prenatal de la expansion, asi como de los cuadros clinicos
asociados al estado de portador, como son las ateraciones del hu-
mor, lamenopausia precoz en las mujeres o €l sindrome de ataxiay
temblor en hombres.

P57.

MONOSOMIA 21qY TRISOMIA 12p SUBTELOMERICAS:
UNA NUEVA ALTERACION DETECTADA
POR HIBRIDACION IN SITU FLUORESCENTE

J. Pantoja Martinez?, J. Colomer 2, L. Rodriguez®,

E. Mansilla®, M.A. Esparza? J. Bonet 2

2 pediiatria. Hospital de la Plana. Vila-real, Castell6n. ® Centro de Investigacion
de Anomalias Congénitas. Instituto de Salud Carlos I11. Madrid.

Introduccion. Las alteraciones subtel oméricas constituyen una cau-
sa frecuente de retraso mental idiopético y sindromes polimalfor-
mativos. Se pueden detectar mediante hibridacion in situ fluores-
cente (FISH). Se presenta un caso de una nueva reordenacion sub-
telomérica detectada mediante esta ténica. Caso clinico. Un var6n
de 2 afios estudiado desde €l primer mes de vida por hipotonia neo-
natal, con padres sanos no consanguineosy una gestacion y parto a
término sin problemas. En la exploracién destaca una facies con fil-
trum largo, narinas antevertidas, microrretrognatia, frente promi-
nente, leve hipertelorismo, ptosis palpebral derecha, escoliosis, hi-
potoniay retraso del desarrollo psicomotor global. Losrayos X evi-
denciaron escoliosis, hemivértebra y una costilla supernumeraria.
La resonancia magnética (RM) cerebral fue normal, a igual que la
ecografiarenal, laanalitica, el cariotipo y €l cariotipo de altareso-
lucién (550-850 bandas). Por tanto se descarto el sindrome de Pra-
der Willi. El andlisis subtelomérico mediante FISH evidencion la
monosomia de la region subtelomérica 21q y la trisomia subtelo-
mérica 12p. Cariotipo del nifio: 46, XY.ish ToTelVysion [der(21)
t(12p;21q)(tel 12p+)(tel21g-)]mat. La madre era la portadora de la
traslocacion equilibrada entre los cromosomas 12 y 21. Conclusio-
nes. La asociacion de una trisomia 12p y una monosomia 21q de-
tectadas mediante un cariotipo convencional estadescritaenlalite-
ratura, aunque de forma excepcional. Se manifesta con un fenotipo
con caracteristicas comunes a ambas alteraciones por separado.
Hastalafechano se hadescrito esta alteracion mediante técnicas de
FISH y, por lo tanto, se desconocen sus repercusiones en cuanto al
grado de retraso que presentard el paciente. Concluimos que es
necesario ampliar el estudio etiolégico del retraso mental y los sin-
dromes polimalformativos con técnicas de FISH para poder detec-
tar reordenamientos subtel oméricos que en un estudio de cariotipo,
incluso de ata resolucion, pasan desapercibidos.

P58.

SINDROME DE WAL K ER-WARBURG.
HALLAZGOSCLINICOSY GENETICOS

P. Andreo Lillo? F. Carratala?, J. Pastor Peir6?, S. Martinez”
apPediatria. Unidad Neonatal. Hospital Universitario Sant Joan d’ Alacant.

Sant Joan d' Alacant. P Ingtituto de Neurociencias. Universidad Miguel Hernandez.
Elche, Alicante.

Introduccion. Las distrofias musculares congénitas son un grupo
heterogéneo de enfermedades de herencia autondmica recesiva,
gue se caracterizan por hipotonia neonatal, debilidad muscular y
ateraciones diversas, desde formas musculares puras hasta cuadros
mas complejos que asocian otras anomalias, como en €l sindrome
de Walker-Warburg, en el que aparecen malformaciones graves del
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sistema nervioso central (SNC) y oculares. Larelacion de estos fe-
notipos con los hallazgos genéticos dista de ser explicada exclusi-
vamente por las anomalias monogénicas. Objetivos. Descripcion
clinicadel casoy su relacion con los hallazgos genéticos. Caso cli-
nico. Un recién nacido pretérmino de 35 semanas, de origen magre-
bi, con cosanguinidad de segundo grado y tratamiento de la madre
con quinolonas por abceso del psoas durante la gestacion. En la
semana 25 se detect6 un encefaloceley unadilatacion piélica. Enel
momento del nacimiento presentd un encefal ocele occipital, agene-
sia de cuerpo calloso, dilatacion triventricular, hipoplasia de cere-
belo con aplasia de vérmix y lisencefalia de tipo 11. También pre-
sentd leucocoria bilateral, hipotonia generalizada con arreflexia,
movimientos generales escasos, criptorquidia bilateral, ectasia de
laviarenal izquierdadetipo Il einfiltrados alveolares parenquima-
tosos. El meningocele se corrigio y se planted la derivacion ventri-
culoperitoneal. El electromiograma (EMG) evidencié un patrén de
denervacion y los niveles de creatincinasa se situaron en 3.174 U.
Lacitogenéticaera46XY y lagenéticamolecular objetivé unaalte-
racion en la expresion del marcador de Lisl del ADN complemen-
tario. Conclusiones. L os hallazgos dismorfol 6gicos se pueden justi-
ficar por laimplicacion de Lisl en el citoesgqueleto celular y su vul-
nerabilidad epigenética.

P59.

SINDROME DE HIPOVENTILACION CENTRAL CONGENITA
ASOCIADO A LA ENFERMEDAD DE HIRSCHPRUNG
EXTENSA. CONFIRMACION GENETICA

JA. Utrero Valiente? H. Sanchez Zaplana?,

N. Escudero Rodriguez ?, R. Jadraque Rodriguez @,

F. Martinez Castellano®

apediatria. Hospital General Universitario de Alicante. Alicante.
b Genética. Hospital Universitario La Fe. Valencia.

Introduccion. El sindrome de hipoventilacion central congénita
(SHCC) es una rara enfermedad caracterizada por una disfuncién
del sistema nervioso autonémico. Se manifiesta como un fallo para
mantener la homeostasis ventilatoria durante el suefio y se asociaa
una gran variedad de patologias atribuibles a la disfuncion de la
cresta neural, como la enfermedad de Hirschprung, crisis epilépti-
cas, arritmias cardiacas, neuroblastomas y problemas oculares. Ca-
so clinico. Unarecién nacida sin antecedentes de interés, que ingre-
SO por crisis de cianosis con hipoventilacion en la primera hora de
vida, y preciso laasistencia ventilatoria artificial. En la exploracion
fisica solo destacd una hipotonia generalizada, rasgos dismorficos
menores, midriasis arreactiva bilateral y ausenciade eliminacion de
meconio. Posteriormente evoluciond hacia una hipoventilacién y
acidosis respiratoria, sin signos de distrés, que la obligaron a man-
tener la asistencia ventilatoria. En €l enema opaco se objetivé un
microcolon y el transito de intestino superior que orientaba a una
obstruccién del yeyuno. En la laparotomia exploratoria con toma
de biopsias intestinal es intraoperatorias se evidencio la ausencia de
células ganglionares hasta el yeyuno proximal, por lo que serealizé
una yeyunostomia y precisd posteriormente nutricion parenteral y
enteral trofica. También presentd crisis convulsivas tonicas con
electroencefa ograma patol 6gico, por |o que seinicio el tratamien-
to con fenobarbital. Ademas, la alteracion pupilar persistio (proba-
ble pupila ténica). Se propuso un transplante intestinal, aunque la
intervencion se desestimoé por inestabilidad clinica. Fallecié alos 3
meses de vida por insuficiencia respiratoria, hipotension arterial
refractaria'y parada cardiorrespiratoria. En un estudio genético se
demostré una microdelecion en el gen PHOX2B. Conclusiones.
Aunque el SHCC presenta una esperanza de vida larga en muchos
casos, el pronostico fatal de nuestra paciente fue marcado por un
aganglionismo intestinal muy extenso. Actualmente el diagndstico
precoz es posible mediante un estudio genético.
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P60.

RETRASO MENTAL LIGADO AL CROMOSOMA X.
DOS GEMELOSADOPTADOS POR SEPARADO

M.A. Fernandez Fernandez, |. Vaverde, B. Blanco Martinez,
M. Madruga Garrido, L. Ruiz del Portal, M. Rufo Campos
Neurologia pediétrica. Hospital Universitario Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. El retraso mental es una de las principales consultas
en neuropediatria, con una prevalencia del 2-3% y un predominio
en varones, lo que orienta hacia su asociacion al cromosoma X. Su
causa mas frecuente es el sindrome X fréagil (15-20%), aunque hay
otras muchas alteraciones genéticas. Pueden asociar epilepsiay se
ha descrito la asociacion de distonia con relacion a alteraciones en
el gen ARX. Casos clinicos. Se presentan dos hermanos gemelos
adoptados a los 4 afios de edad sin datos previos conocidos, con
retraso mental desde |os primeros meses de vida, distonia generali-
zaday crisis parciales secundarias generalizadas. Tenian una her-
mana con retraso mental leve, otro hermano de diferente padre con
sintomas parecidos que se suicidd y otro asintomatico. La peculia-
ridad de la adopcion en familias no conectadas hizo que ambos her-
manos fueran diagnosticados aisladamente de pardlisis cerebral
infantil con un amplio decalaje temporal. Tras una detallada histo-
riay arbol geneal égico, se pudo comprobar larelacién de parentes-
coy realizar un estudio acorde con laclinicade los pacientes. Con-
clusiones. La realizacion de una detallada historia clinicay unain-
vestigacion profunda sobre los datos clinicos, antecedentes persona-
lesy familiares de los pacientes es imprescindible a la hora de ofre-
cerles una atencién a la medida de sus necesidades. Asimismo, es
bésico e conocimiento de estos cuadros alahora de redlizar un con-
sg0 genético alasfamilias dadalaasociacion frecuente del gen ARX.

P61.

ASPECTOSCLINICOSDE TRES
PACIENTES CON SINDROME 48XXYY

D. Martin Fernandez-Mayoralas?, N. Mufioz Jarefio®, M. Renedo ®,
R. Campos¢, C. Bruna®, B. Callegja’, A. Fernandez-Jagén 2
aNeuropediatria. Hospital dela Zarzuela. ® Neuropediatria. Hospital Clinico
San Carlos. ¢ Genética. Gemolab. ¢ Psiquiatria Infantil. © Psicologia Infantil.
ATAM. ' Pediatria. Atencién Primaria. Madrid.

Introduccion. El sindrome de Klinefelter (SK) se presenta en varo-
nes como consecuencia de la presencia de al menos un cromosoma
X extra (47XXY). El sindrome 48XXY'Y se considera actualmente
unaentidad clinicay genéticadistintiva, aunque el fenotipo essimi-
lar. Se ha mantenido que los nifios con sindrome 48XXY'Y tienen
una afectacion intelectual més grave, unamayor prevalenciade sin-
tomas psiquiédtricos, especialmente en lo referido a la conducta, y
habitualmente son ‘ mas agresivos' . Casos clinicos. Se exponen tres
pacientes pediétricos con cariotipo 48XXY', en los cuales se en-
contraron fenotipos conductuales muy distintos, pero con agunos
rasgos neuropsicol dgicos similares. En estos pacientes se observo
un fenotipo similar a del SK, caracterizado por dificultades en el
aprendizaje basadas en €l lenguaje (dislexia y disfasia), asi como
disfuncion frontogjecutiva (déficit de atencion) y alteraciones en la
destreza motora (dispraxia del desarrollo). Sélo uno de los pacien-
tes mostré una sintomatologia agresiva incontrolable, el cua no
sigui®, debido a una nula colaboracion por parte de la familia, nin-
gun tipo de tratamiento. Sin embargo, otro de los nifios, cuya cola-
boracién paterna fue total, mostré una conducta total mente normal.
Conclusiones. El sindrome 48X XYY se expresa através de proble-
mas muy frecuentes en nuestra préactica clinica cotidiana. El fenoti-
po es muy variable entre pacientesy, a nuestro juicio, muy influen-
ciable por las variables externas que lo envuelven (dinamica fami-
liar, diagnostico y tratamiento precoz de | os trastornos asociados).
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P62.

PARA UNA CLASIFICACION DE LAS
MICROCEFALIAS. CLINICAY GENETICA

JA. Mufioz Yunta? M. Palau Baduell 2, B. Salvadd Salvadé ©,

N. Rosendo Moreno®, M. Clofent Torrent6 ©, A. Valls Santasusana®
2 Neuropediatria. ® Neurofisiologia. ¢ Neuropsicologia. Neuropsicobiologia.
Hospital del Mar. Barcelona.

Introduccion. Las microcefalias son malformaciones congénitas y
obedecen a causas diversas durante €l periodo prenatal. Su clasifi-
cacion se detalla en latabla. Se distinguen dos grandes grupos: las
lisencefalias y las polimicrogirias. Las lisencefalias son un trastor-
no de lamigracion neuronal y presentan hipotonia difusa. Las poli-
microgirias son un trastorno en la organizacion cortical y manifies-
tan espasticidad. Casos clinicos. Se presentan cuatro casos clinicos
(holoprosencefalia, lisencefalia de tipo 1, lisencefdia de tipo 4 y
polimicrogiria) como modelos caracteristicos de la clasificacion
actual delas microcefalias. Conclusiones. El fenotipo clinico de las
microcefalias (lisencefaliasy polimicrogiras) se acomparia de hipo-
tonia e hipertonia, respectivamente, y ambas suelen cursar con epi-
lepsia precoz. Su estudio mediante genética molecular puede con-
tribuir a una ubicacién nosografica.

P63.

VAL OR PRONOSTICO DEL GROSS MOTOR
FUNCTION CLASSIFICATION SYSTEM
EN LOSNINOS CON PARALISIS CEREBRAL

G. ViaplanaBartoli? I. Lorente? C. Escofet?,

C. Ferndndez Zurita® J. Artigas?® J. Rivera®

2 Neurologia ppediatrica. ° Pediatria. Hospital de Sabadell.
Corporacio6 Parc Tauli. Sabadell, Barcelona.

Introduccion. Gross Motor Function Classification System (GMFCS)
es una escala de clasificacion de la autonomia motora para nifios
con pardlisis cerebral (PCl). En agunos estudios longitudinales se
ha resefiado su utilidad como base parael prondstico, |0 que se sus-
tenta en la estabilidad de la disfuncion motora. Objetivo. Valorar la
permanencia del nivel del GMFCS en los nifios con PCI controla-
dos en nuestro centro. Pacientes y métodos. Un estudio retrospecti-
vo longitudinal en el que se incluyeron nifios con PCI visitados en
nuestra unidad, con un seguimiento superior a seis afos. Se compa-
ré laclasificacion en el GMFCS alaedad de 2 afios con € final del
seguimiento alos 6-12 afios. Se valoré lacausadelaPCl y laexis-
tencia de una disfuncién cognitiva asociada. Resultados. Se inclu-
yeron 39 pacientes, 22 varones. La mayoria present6 un trastorno
motor: 16 hemiparesia, 11 diaplejia espastica, 5 tetraparesia espés-
ticay 4 tetraparesia mixta. La prematuridad se encontr6 como la
causa més frecuente (30%), seguida de la asfixia neonatal (26%) y la
infeccion congénita por citomegalovirus (7%). Segin e GMFCS,
23 presentaron nivel |, ocho nivel 11, dos nivel 11, tres nivel 1V y
tres nivel V. El 54% asocié un retraso cognitivo que se ha observa-
do mas severo cuanto més alto es el nivel del GMFCS. El 82% per-
manece en el mismo nivel durante todo el seguimiento. Conclusio-
nes. Lagran mayoriade nifios con PClI mantiene el nivel del GMFCS
que tenia alos 2 afios, por lo que puede ser una buena herramienta
prondstica.
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Tabla P62. Microcefalias.

Microcefalia primaria (microcefalia vera)

Aprosencefalia

Holoprosencefalia

Lisencefalia

Polimicrogiria

Encefalocele

P64.

PLAGIOCEFALIA POSTERIOR FRENTE A APLANAMIENTO
OCCIPITAL: DIAGNOSTICOY PAUTASTERAPEUTICAS

A. Morant Gimeno
Clinica de Neuropediatria. Valencia.

Introduccion. Uno de los motivos de consulta relacionados con la
morfologia del craneo cada vez mas frecuente en neuropediatria es
el aplanamiento occipital uni o bilateral de la cabeza del nifio. Es
importante distinguir entre la plagiocefalia posterior verdadera por
el cierre de la sutura lambdoidea y el aplanamiento occipital sin
cierre de suturas, con €l fin de orientar sobre las medidas terapéuti-
cas mas adecuadas en cada caso. Objetivos. Valorar la existencia o
no de plagiocefalia posterior verdadera en nifios con aplanamiento
occipital. Pacientes y métodos. Durante cuatro afios acudieron a
consulta un total de nueve nifios con aplanamiento occipital, a los
que se les valord exhaustivamente mediante pruebas de neuroima-
geny selesrecomendo el tratamiento méas oportuno en cada caso.
Resultados. S6lo en un caso de los nueve se diagnostico una plagio-
cefalia posterior verdadera que se remitio para una val oracion neu-
roquirdrgica. Todos se trataron con medidas posturalesy de fisiote-
rapia, y en tres casos se colocd un casco ortopédico con el fin de
moldear |os huesos del craneo. La evolucidn fue satisfactoria desde
el punto de vista estético sin ocasionar graves problemas de estrés
en la familia. Conclusiones. La plagiocefalia posterior es mucho
menos frecuente de lo que se supone, por lo que las recomendacio-
nes alafamilia, lafisioterapiay en algunos casos la colocacion de
un casco ortopédico son suficientes paramejorar e incluso normali-
zar laformadel craneo de los lactantes.

P65.

SINDROME DE MOWAT-WIL SON: UNA ENTIDAD
A CONSIDERAR ANTE UN HIRSCHPRUNG SINDROMICO

C. Gémez Lado? M. Carballa Marifio?,

J. Eiris Purial @ G. Landin Iglesias? N. Carreira Sande?,

F. BarrosAngueira®, M. Castro-Gago?

2 Neuropediatria. ® Medicina molecular. Hospital Clinico Universitario.
Santiago de Compostela.

Introduccion. El sindrome de Mowat-Wilson (SMW) es un sindro-
me polimalformativo que se caracteriza por retraso mental severo,
dismorfias faciales, microcefalia, tala baja, epilepsia y multiples
anomalias congénitas entre las que se incluyen: la enfermedad de
Hirschprung, las cardiopatias congénitas, las anomalias genitouri-
narias y la agenesia de cuerpo calloso. Se relaciona con deleciones
o mutaciones en el gen ZFHX1B localizado en el cromosoma 2g22.
Caso clinico. Un var6n de 17 meses con enfermedad de Hirsch-
prung, epilepsiay retraso psicomotor, que adquirié una sedestacion
estable alos 15 meses'y |a bipedestacion con apoyo alos 16 meses,
no deambulabay emitia Unicamente ‘ papa&mam@& propositivos. En
laexploracion fisica destaco una microsomia global, aspecto facial
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feliz, frente abombada, drbitas profundas, piramide nasal anchay
alargada, leve hipertelorismo, macrostomia, criptorquidia e hipos-
padias. El estudio cardiolégico evidencié una comunicacion inter-
auricular y la estenosis pulmonar, y la neuroimagen demostré una
hipoplasia del cuerpo calloso. El andlisis del gen ZFHX1B median-
te la reaccion en cadena de la polimerasa (PCR) demostrd una
microdelecion para la region comprendida entre los marcadores
D2S122 y D2S381. Conclusiones. Ante un sindrome polimalfor-
mativo que asocie retraso mental, enfermedad de Hirschprung y el
aspecto facial descrito, debe realizarse un estudio genético para el
cribado de deleciones y mutaciones en el gen ZFHX1B.

P66-P67.

ANOMALIASDEL TUBO NEURAL Y DE LA
COLUMNA DIAGNOSTICADAS PRENATALMENTE
MEDIANTE RESONANCIA MAGNETICA FETAL

C. Escofet Soteras? C. Martin Martinez®, C. Fernandez Zurita?,
A. Littich Uroz®, A. Martin Olériz®, . Lorente Hurtado 2

2 Neuropediatria. ® Unidad de Diagnéstico por la Imagen. UDIAT-CD.
Hospital de Sabadell. Corporacié Parc Tauli. Sabadell, Barcelona.

Introduccion. Las anomalias neurolégicas son frecuentes. El diag-
nostico prenatal es importante para € manejo de estos pacientes.
Objetivos. Analizar las anomalias del tubo neura y de la columna
diagnosticadas prenatal mente en nuestro centro y valorar la aporta-
cién de la resonancia magnética fetal (RMF) en su diagnéstico y
manejo. Pacientes y métodos. Desde el afio 1997 se han diagnosti-
cado 31 pacientes de anomalias del tubo neural y/o de la columna.
20 se estudiaron intraditero mediante laRMF. El resto no se estudio
prenatalmente con RMF por no haberse creido necesario o por
haber pasado desapercibida la anomalia en los estudios ecogréfi-
cos. Todas las anomalias fueron confirmadas después de nacer o por
los hallazgos de la autopsia. Resultados. Las anomalias correspon-
dieron a acranea (n = 3), encefalocele (n = 3), iniencefdia (n = 1),
espinabifida(n = 8), diastomatomelia (n = 1), hemivértebra(n = 3),
cifoescoliosis (n = 2), sindrome de bandaamniética (n = 1), displa-
sia 6sea (n = 3), regresion caudal (n = 1), teratoma sacrocoxigeo
(n=23)y otros (siameses, n = 2). Lasanomalias del tubo neural y de
la columna estuvieron asociadas a anomalias de otros érganos en
17 casos. La RMF aporté datos adicionales en ocho fetos (40%) y
cambié la actitud terapéutica en cuatro casos (20%). Conclusiones.
El diagndstico prenatal de las anomalias del tubo neural y de la
columna puede predecir la viabilidad fetal, orientar en €l pronosti-
co y manejo del recién nacido, y tiene implicaciones en el consgjo
genético. La RMF es un método no invasivo de estudio fetal que
aporta datos adicionales a la ecografia. El neuropediatra tiene un
papel importante en las unidades de diagnéstico prenatal y en €l
seguimiento clinico de estos pacientes.

P68.

SINDROME DE LARSEN: A PROPOSITO
DE DOS CASOS CON AFECTACION MEDULAR

D. Martin Ferndndez-Mayoralas? N. Mufioz Jarefio®,

H. Martinez Boniche?, B. Callgja®, V. San Antonio Arce®,
A. Fernandez Jaén?

2 Neuropediatria. Hospital de La Zarzuela. ® Neuropediatria.

Hospital Clinico San Carlos. ¢ Pediatria. Atencién Primaria. Madrid.

Introduccion. El sindrome de Larsen (SL) se caracteriza por luxa-
ciones congénitas irreductibles de multiples articulaciones, asi co-
mo por una deformidad podalica marcada. La cara de estos pacien-
tes es aplanada, con la nariz corta, €l puente ancho y deprimido, y
la frente prominente. En esta nota clinica se describen dos casos
gue cursaron con afectacion medular. Caso clinico. Una paciente
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de 18 meses con una dislocacion congénita de las rodillas y de las
caderas, y facies caracteristica. En la resonancia magnética (RM)
de médula Ilamé la atencién la presencia de una cifosis cervical
marcada debida a una malformacion de los cuerpos vertebrales cer-
vicales con hipoplasia de éstos e importante compresion medular,
lo que produjo signos clinicos de primera motoneurona, sobre todo
en los miembros inferiores. El segundo caso fue un varén de 14
afios con facies caracteristica, luxaciones de la mufieca'y el codo
izquierdos, asi como amiotrofia de lamuscul atura de lamano dere-
chay signos clinicos de segunda motoneurona por dafio neuronal
secundario a malformaciones vertebrales. Conclusiones. El sindro-
me de Larsen es un trastorno infrecuente. Las manifestaciones oseo-
rraguideas pueden acompafiarse de afectacion medular de gravedad
muy variable, como reflejan los dos casos descritos.

P69.

SINDROME DE COCKAYNE DE TIPO 1

M.C. Torres Torres? M. O’ Callaghan Gordo b

M. Pineda Marfa®, J. Colomer Oferil

2 Pediatria. Hospital General de Ciudad Real. Ciudad Real. ® Neuropediatria.
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccion. El sindrome de Cockayne es una enfermedad poco
frecuente de herencia autosomica recesiva, caracterizada por retra-
so del crecimiento, fotosensibilidad, desmielinizacién difusa, enve-
jecimiento prematuro y muerte precoz, con un amplio espectro cli-
nico. Caso clinico. Paciente hija de padres sanos no consanguineos,
sin antecedentes perinatal es de interés, somatometria en el momen-
to del nacimiento dentro de los percentiles normales y desarrollo
psicomotor normal hastalos 3 afios de edad, que esremitidaal hos-
pital por retraso psicomotor y del crecimiento. En la exploracion
destacaron €l peso, latallay €l perimetro cefélico (PC) inferiores al
P3, fotosensibilidad cuténea, con piel secay pelo fino, ojos hundi-
dos, ligera ataxiay retraccion bilateral del tendén de Aquiles. En el
fondo de ojo se observo la palidez papilar. La electromiografia
(EMG) y VC evidenciaron una neuropatia desmielinizante. La re-
sonancia magnética (RM) craneal mostré unaligera dilatacion ven-
tricular, leucodistrofiadifusa, atrofiade cuerpo calloso y vermis ce-
rebeloso. A los 7 afios de edad se observé un PC de 46 cm (—4 DE),
exotropia del ojo izquierdo, tetraparesia espéstica con predominio
en las extremidades inferiores (EEII), temblor y leve dismetria
Preciso unatenotomia deisquiotibialesy aquileos. A los 12 afios se
observ6 un enanismo caquéctico, dientes hipoplasicos, nistagmus,
signos cerebelosos y piramidales progresivos, marcha paraparética
con escoliosisy cocienteintelectual de 45. A los 15 afios de edad se
observo un peso de -5 DE, unatala de -8 DE y un PC de —6 DE,
pérdida de deambulacion, atrofia 6ptica, anhidrosis, incontinencia,
ausenciade desarrollo sexua y progresiva pérdidade vision y audi-
cion. A los 17 aflos inici6 crisis parcial es secundariamente genera-
lizadas, que fueron controladas con é&cido valproico (VPA). Con-
clusiones. El fenotipo caracteristico, junto con evolucion la clinica
de nuestra paciente y las iméagenes de resonancia, apoyan €l diag-
nostico de sindrome de Cockayne de tipo 1. Por negacion de la fa-
miliano serealizo el diagndstico molecular.
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P70.

SINDROME DE GENES CONTIGUOSEN Xp21:
ASOCIACION DE DEFICIENCIA DE GLICEROLCINASA,
HIPOPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA

Y DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

J. PantojaMartinez? F. Martinez®, I. Tarazona®,

M.Ardid? M.A. Esparza? J. Bonet?

2Servicio de Pediatria. Hospital de la Plana. Vila-real, Castell6n. ® Unidad

de Genética. Hospital La Fe. Valencia. ¢ Pediatria. Hospital General. Castellon.

Introduccion. Laformacomplejade ladeficienciade glicerolcinasa
(GKD) corresponde a una delecion contigua de genes en Xp21 con
pérdidadel locus delaglicerolcinasa (GK), de lahipoplasiaadrenal
congénita (AHC) y/o deladistrofiamuscular de Duchenne (DMD).
Se presenta aqui un paciente de 7 afios con esta rara enfermedad.
Caso clinico. Un varén nacido a término con gestacion y parto nor-
males, y sin antecedentes familiares de interés, que presenté a los
11 dias de vida un cuadro de pérdida salina con letargia, vomitos,
acidosis metabdlica, hipoglucemia, hiponatremia e hiperpotasemia.
Se instauraron una fluidoterapia y un tratamiento con corticoides.
En la exploracién destac6 una criptorquidiay un aspecto craneofa-
cial caracteristico de ‘reloj de arend’, que evoluciond a un retraso
mental moderado y un fenotipo de DMD. Fueron frecuentes las
descompensaciones asociadas a procesos infecciosos con hipoglu-
cemia, alteraciones hidroelectroliticas y cetoacidosis. En la analiti-
ca destacO el descenso del cortisol, la elevacion de las enzimas
musculares, lacreatincinasa (CK) a9.700 U/L (24-195), una‘ pseu-
dohipertrigliceridemia’ y la elevacion del glicerol en plasmayy ori-
na. El cariotipo y laresonancia magnética (RM) fueron normalesy
€l electromiograma (EMG) mostré un patron miopético. El estudio
genético evidenci6 la delecion en Xp21 de los genes responsables
de laDMD, € déficit de la GK y la hipoplasia adrenal congénita
(DAX1). Conclusiones. Es necesario identificar precozmente esta
enfermedad con objeto de prever |as descompensaciones metaboli-
cas agudas y establecer un adecuado consejo genético. En todo pa-
ciente varon que presente una hipoplasia suprarrenal es convenien-
terealizar unadeterminacion de CK y triglicéridos, y, en el caso de
estar elevados, confirmar la elevacion de glicerol y redlizar €l estu-
dio genético diagnastico.

P71.

SINDROME DE GUILLAIN-BARRE:
VARIANTES DE PRESENTACION

S. Ibanez Mic6, M. Aleu Pérez-Gramunt
Seccion de Neuropediatria. Servicio de Pediatria.
Consorci Hospital General Universitari de Valencia. Valencia.

Introduccion. El sindrome de Guillain-Barré (SGB) es una polirra-
diculoneuropatia aguda inflamatoria, caracterizada por una pardli-
sis motora, arreflexia y, en ocasiones, signos de afectacion sensi-
tiva, pares craneales o disfuncion autonémica. Objetivo. Mostrar
cuatro casos del SGB, con diversos modos de presentacion. Casos
clinicos. La presentacion clésica, con debilidad muscular simétrica
ascendente con arreflexia, se observé en dos de los pacientes. En
uno de ellos, ladebilidad no impediala deambulacion, aunque si le
provocaba claudicacion. En ocasiones predominael dolor, que sue-
le ser lumbar y de miembros inferiores (MMII), como en nuestro
paciente 3, que asociaba ademés hipoarreflexiay en € que lareso-
nancia magnética (RM) medular mostré un engrosamiento distal
medular, con captacion de contraste de las raices nerviosas. En la
paciente 4, la primera manifestacion fue la pardlisis facia, que se
asoci6 con ataxia aunque no presentaba oftalmoplejia, como es
propio del sindrome de Miller-Fisher. Los reflejos miotaticos esta-
ban abolidos, sin pardlisis motora. Dos de estos pacientes habian
presentado un cuadro infeccioso unas semanas antes, como se des-
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cribe en el 50-70% de |os casos. En todos ellos |as alteraciones en
la electromiografia (EMG) fueron un importante apoyo diagndsti-
co. Los cuatro recibieron un tratamiento con IGIV y la evolucion
fue favorable con recuperacion completa entre 6 y 12 meses. Con-
clusiones. Aunque son poco frecuentes (6-10%), es interesante
conocer también las variantes inusuales del SGB, como la de pre-
dominio de sintomas sensitivos (caso 3) o la debilidad regional
aguda con hipoarreflexia (caso 4), ya que suelen ser casos compli-
cados, potencialmente graves, que reguieren un abordaj e terapéuti-
CO precoz.

MESA N.° 16: METABOLISMO + MISCELANEA

P72.

ALTERACIONESDEL METABOLISMO
DE LOSAMINOACIDOS DE CADENA RAMIFICADA

B. Murioz Cabello?, B. Blanco Martinez?® M. Madruga Garrido?,
L. Ruiz del Portal & M. Pérez Pérez®, M. Rufo Campos?
2 Neuropediatria. ® Nutricién. Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Las acidemias organicas de aminoécidos ramificados
(AO) son patologias poco comunes, y las mas frecuentes son la aci-
demia propionica (AP) y laacidemiametiimalonica (AMM). Obje-
tivos. El andlisis de las caracteristicas clinicas y analiticas de las
AO de reciente diagndstico en nuestro servicio y su evolucion tras
iniciar las medidas terapéuticas. Pacientes y métodos. Un estudio
retrospectivo, descriptivo, de 10 pacientes diagnosticados de AO
mediante €l andlisis de &cidos organicos en sangre y orina, determi-
nacion enzimética y/o estudio genético. Resultados. Las AO mas
prevalentes fueron laAMM (tres casos) y laAP (tres casos). El res-
to de AO fueron: acidemia isovalérica, enfermedad del jarabe de
arce, acidemia piroglutdmica y acidemia 30H-metilglutérica. La
presentacion fue neonatal en el 55% de casos y la edad media de
inicio en lasformastardias fue de 8 meses (rango: 6-15 meses). Los
sintomas inicial es méas habitual es fueron: vomitos (seis casos), fallo
de medro (cinco) y ateracion del nivel de la conciencia (cinco);
mucho menos frecuentes fueron las crisis epilépticas, €l retraso psi-
comotor y la hipotonia. En un caso se realizo el diagndstico en au-
sencia de sintomatologia, por |os antecedentes familiares (hermana
fallecida por unaAMM). En €l resto de los casos, €l tiempo medio
de demora diagndstica fue de 20 meses (0-7 afios). El desarrollo
ponderoestatural fue normal en todos los pacientestras el inicio del
tratamiento. En cuanto ala evolucién neurolégica, fue muy favora-
ble en dos casos (AMM, AP), con ausencia de sintomas. El resto de
|os casos presento retraso psicomotor (cuatro leve, uno moderado y
dos severo), crisis epilépticas (dos casos) o alteraciones motoras
(tres con tetraparesia espéstica). Conclusiones. Las AO son enfer-
medades infrecuentes. Sin embargo, €l diagnostico precoz es fun-
damental en laevolucidn, por lo que es necesario una alta sospecha
ante |os sintomas tipicos de presentacion o |a existencia de antece-
dentes familiares. El control metabdlico estricto permite un des-
arrollo ponderoestatural normal, aunque el desarrollo neurol 6gico
esvariable.

REV NEUROL 2006; 43 (Supl 1): S217-S272



P73.

LEUCODISTROFIA CLINICAMENTE ASINTOMATICA
PORACIDURIA GLUTARICA DE TIPO |

E. Lopez-Laso? J.I. RuedaMedina® R. Camino Ledn?,

E. Martin Hernandez”, M.A. Romero Balsera®, A. Cano?,

J. Garcia-Villoria® A. Ribes®

2Unidad de Neurologia Pediatrica. ® Unidad de Enfermedades
Mitocondriales. Pediatria. Hospital Universitario Doce de Octubre. Madrid.
Unidad de Salud Mental Infantil. ¢ Radiodiagnéstico. Hospital Universitario
Reina Sofia. Cérdoba. € Instituto de Bioquimica Clinica. Barcelona.

Introduccion. La aciduria glutérica de tipo | es un error congénito
del metabolismo con unaampliavariabilidad fenotipica. Se presen-
ta aqui un caso atipico de una adolescente de 14 afios con una leu-
codistrofia clinicamente asintomética debida a aciduria glutarica de
tipo I. Caso clinico. Se identificd a una nifia con un coreoatetosis
desde €l afio y medio de vida con los perfiles clinicos, bioquimicos
y de hallazgos neurorradiol 6gicos caracteristicos de laaciduriaglu-
térica de tipo |, confirmada mediante el estudio de genética mole-
cular (mutacién R402W en homocigosis). Por ese motivo serealizé
una valoracién clinica junto a estudios bioquimicos y moleculares
de su hermana mayor, y se encontré una paciente homocigota para
la misma mutacion, asintomética, con un rendimiento escolar ade-
cuado, cuya exploracién neuroldgica era normal, con un estudio
psicométrico en limites normales (seglin la escala de inteligencia
Wechsler para nifios revisada, WISC-R) y que, sin embargo, en la
resonancia magnética craneal presentaba una extensa afectacion
exclusivamente de la sustancia blanca cerebral, sin atrofiani altera-
ciones de laintensidad de la sefial en los ganglios basales. Por este
motivo se inici6 e tratamiento de la enfermedad. Conclusiones.
Destacamos esta forma excepcional, no descrita previamente, de
aciduria glutérica de tipo | como leucodistrofia asintomatica que,
una vez mas, ilustra la necesidad de estudiar en profundidad a los
hermanos asintométicos de pacientes detectados.

P74.

REVISION NEUROMETABOLICA DE PACIENTES
DIAGNOSTICADOSDE LA ENFERMEDAD

DE JARABE DE ARCE MEDIANTE CRIBADO

NEONATAL EN LA REGION DE MURCIA

JM. EgeaMellado?® M.J. Juan Fita? |. Gonzdlez Gallego?,

A. Puche MiraP, C. Casas Fernandez”, A. Fernandez Sanchez?
2Centro de Bioguimica y Genética Clinica. Seccidn de Metabolopatias.

b Pedliatria. Seccion de Neuropediatria. Hospital Universitario

Virgen dela Arrixaca. El Palmar, Murcia.

Introduccion. Laenfermedad de jarabe de arce (MSUD) es una ami-
noacidopatia caracterizada por un marcado aumento de la concen-
tracion de leucina (Leu), isoleucina y valina en todos los fluidos
corporales. Se trata de una enfermedad autosdmica recesiva causa-
dapor unadeficiencia en laactividad del complejo deshidrogenasa
de o-cetoacidos de cadena ramificada (BCKDH). Hay varias for-
mas de presentacion clinica de la MSUD y pueden ser detectadas

Tabla P74.
Tipo N.°de  Edad Leucina Estado
de MSUD casos enel diagnosticada de las
diagnostico  (mg/dL) mutaciones
Clasico 6 12 52,3 Homocigoto
para una
Intermitente 2 17 14 Heterocigoto

para dos
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en los programas de cribado neonatal. Estos pacientes no tratados
y/o durante descompensaciones agudas presentan una afectacion
neurol égica con sintomas de ‘tipo intoxicacion’. Objetivos. Consi-
deraciones sobre laincidenciadelaMSUD en laregion de Murcia
Evaluar el estado neurometabdlico de dichos pacientes. Pacientesy
métodos. Muestras de sangre impregnada en papel procedentes del
Programa de Cribado Neonatal de la Region de Murcia, en las que
se determinan de forma cualitativa los niveles de aminoéacidos
mediante cromatografiaen placafina(TLC). El aumento de amino-
acidos ramificados se cuantifica mediante cromatografia de inter-
cambio idnico y la confirmacion del diagnostico requiere la cuanti-
ficacién de &cidos organicos en orina, estudios enziméticosy mole-
culares. Resultados. En €l periodo de 1988-2005 nacieron 278.593
nifios, de los cuales, sdlo ocho presentaron la MSUD (incidencia:
1:35.000). De estos pacientes, uno fallecié a mes de edad, tres con
MSUD clasica presentaron sintomas en el momento del diagnds-
tico y otro también con MSUD clésica present6 una crisis a los 4
meses de edad. Los pacientes con MSUD intermitente se encontra-
ban neurol 6gicamente normales y los pacientes con forma clésica
presentaban signosirritativos multifocales en el electroencefalogra-
ma (EEG), con un retraso psicomotor secundario. Conclusiones.
Importancia de la deteccién y tratamiento precoz de laMSUD para
prevenir secuelas neuroldgicas. Estudios moleculares necesarios
parael diagnéstico prenatal. Necesidad de un seguimiento neurol 6-
gico poscrisis.

P75.

PARALISIS SUPRANUCLEAR DE LA MIRADA
VERTICAL: SIGNO GUIA DE SOSPECHA PARA
LA ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK DETIPO C

M.O. Blanco Barca® M. Suédrez Albo? L. Gonzélez Durén®,
E. Gonzdlez Duran®, M.J. Coll ¢, JA. Calvifio Castafion 2

J. Antelo Cortizas®

aNeuropediatria. ® Pediatria. Complejo Hospitalario Universitario de Vigo.
Vigo, Pontevedra. ¢ Bioquimica Clinica. Instituto de Bioquimica

Clinica de Barcelona. Barcelona.

Introduccion. La enfermedad de Niemann-Pick detipo C (NPC) es
una rara enfermedad neurodegenerativa de depdsito neurovisceral,
autosdmica recesiva, con una prevalencia de 1:150.000, causada
por un fallo intracelular del procesamiento del colesterol exdgeno.
La forma de presentacion juvenil (de inicio a los 3-8 afios) es la
mas frecuente (70%). Objetivo. Presentar un paciente con pardlisis
supranuclear de mirada vertical y alertar sobre este signo como
sefial de sospecha de la NPC. Caso clinico. Un varon de 13 afios,
hijo de padres no consanguineos, con un antecedente de ligero des-
fase del desarrollo psicomotor, sonambulismo y ritmias del ador-
mecimiento. Diagnosticado de trastorno por déficit de atencion e
hiperactividad (TDAH) desde los 5 afios, por lo que recibié trata-
miento con metilfenidato, y de ‘tics’ motores cefdlicos (sacudidas
cefélicas en flexion) desde los 9 afios. Consulto recientemente por
el desarrollo de un trastorno del habla, sialorrea sin disfagia, tras-
tornos cognitivos y conductuales. En la exploracion destacd una
pardlisis supranuclear de la mirada vertical, disfuncion piramidal,
enlentecimiento cognitivo, disartria, ataxiay dismetria, sin viscero-
megalias. L os exdmenes complementarios, todos normales, fueron:
perfil hepatico, acidos léctico y pirtivico en plasma, orinay liquido
cefalorraguideo (LCR), aminoécidos (en plasma 'y orina), acidos
organicos (en orina'y LCR), cupremia, cupruria, ceruloplasmina,
examen oftalmoldgico, potenciales evocados auditivos del tronco
encefdlico (PEAT), potencial evocado visual (PEV), electroencefa-
lograma (EEG) con ELI, electromiograma (EMG), VCN y resonan-
cia magnética (RM) cerebral. En el cultivo de fibroblastos de piel
se demuestré un acimulo lisosomial de vesiculas perinucleares
fluorescentes (colesteral libre). Actualmente el estudio genético y
molecular esta pendiente. Recientemente se inici6 una terapia con
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miglustat. Conclusiones. Lapresenciade pardlisis vertical delami-
rada en el contexto de un cuadro neurodegenerativo constituye un
signo guiaelemental paralasospechadiagnosticade laNPC, por lo
gue su conocimiento es clave para un diagndstico y un tratamiento
precoces.

P76.

CEROIDOLIPOFUSCINOSISNEURONAL JUVENIL
CON DEFICIT DE PALMITOILPROTEIN TIOESTERASA

L. Conesa Hernandez? R. Domingo Jiménez®,
E. Martinez Salcedo®, H. Alarcén Martinez®,
A. Puche Mira®, C. Casas Fernandez?

2 Pedliatria. ® Neuropediatria.

Hospital Universitario Virgen dela Arrixaca. Murcia.

Introduccion. Las ceroidolipofuscinosis neuronales (NCL) son un
grupo de trastornos neurodegenerativos hereditarios que se caracte-
rizan por depositos lisosomales de lipopigmentos. Se han clasifica
do en: infantil, infantil tardia, juvenil y adulta, y se han identificado
ocho genes implicados. En laformainfantil (NCL1), la palmitoil-
protein tioesterasa (PPT) es la enzima responsable y € gen, €
PPT1. Se presenta aqui el caso de una nifia con un curso clinico
similar alaformajuvenil, dep6sitos lisosomal es tipicos de laforma
infantil y con etiologia de déficit en la PPT. Caso clinico. Unaesco-
lar de 7 aflos de etnia gitana, sin antecedentes personales de interés,
gue consulta por crisis epilépticas, mioclonias y deterioro cogniti-
vo. En los antecedentes familiares destacan los padres consangui-
neos y un hermano falecido alos 17 afios, segun refieren, con un
cuadro similar a de nuestra paciente. En la exploracion fisica se
evidencia: hipopsiquismo, marchatorpey papilas pdidas. Las prue-
bas complementarias fueron: estudio béasico del metabolismo inter-
mediario y cariotipo normales, electroencefalograma (EEG) sin
actividad paroxistica ni focal, resonancia magnética (RM) cerebral
con atrofia generalizada cerebral y cerebelosay biopsiade piel con
estudio de NCL, en la que se evidencio la deficiencia de PPT. La
RM cerebral alos 10 afios mostro una atrofia cerebral y cerebelosa
extrema. Actualmente tiene 13 afios, regresion psicomotriz, ausen-
ciade contacto con €l entorno, ceguera, signos piramidalesy extra-
piramidales marcados. Conclusiones. Las NCL se deben tener en
cuenta en el diagnostico diferencial de encefalopatias progresivas
con manifestaciones epilépticas incluso con cuadros no tipicos.
Precisan asesoramiento genético y son susceptibles de diagndstico
prenatal. Diferentes mutaciones en PPT1 pueden dar lugar alafor-
ma.clinicainfantil y otras a presentaciones tardias de las NCL.

P77.

LEUCODISTROFIA Y HEPATOPATIA

COMO PRESENTACION DE LA ENFERMEDAD
MITOCONDRIAL.A PROPOSITO DE UN CASO

R.F. Bernal Rodriguez? R. Simén las Heras? A. Camacho Salas?,
E. Martin Hernandez®, Y. Campos Gonzélez ©

2 Neurologia Infantil. ® Unidad de Enfermedades Hereditarias Metabélicas y
Mitocondriales. ¢ Centro de Investigacion. Hospital Doce de Octubre. Madrid.

Introduccion. Las enfermedades mitocondriales son entidades cli-
nicas heterogéneas, con la afectacion de diferentes érganos. Los
sintomas pueden manifestarse a cualquier edad y los tejidos con
mayores regquerimientos energéticos son los principal mente afecta-
dos. Se presenta aqui un caso de citopatia mitocondrial con una
importante afectacion del sistema nervioso cuyo sintomaindice fue
una hepatopatia no filiada. Caso clinico. Un paciente de 12 meses,
varén, que ingresa para un trasplante hepatico por una hepatopatia
de causa no establecida. La exploracion fisicamostré un retraso ma-
durativo, hipotonia, arreflexia generalizaday Babinski bilateral. En-
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tre los examenes complementarios realizados destacaron la eleva-
cion de lactato en plasma con episodios de acidosis metabdlica,
polineuropatia desmielinizante en la electromiografia (EMG) y la
electroneurografia (ENG), resonancia magnética cerebral donde se
observé una leucodistrofia con predominio de afectacion de la via
piramidal y atrofiacortical y unabiopsiay estudio delacadenares-
piratoria muscular que fueron normales. Sin embargo, se detecto la
deplecion significativa del ADN mitocondrial en dicha cadena res-
piratoria. El paciente evoluciond hacia crisis comiciales y atrofia
Optica, con un exitus alos tres meses del ingreso. Conclusiones. La
clinica de las enfermedades mitocondriales puede ser muy hetero-
génea, lo que hace necesario incluirlas en el diagndstico diferencial
de un amplio grupo de situaciones clinicas. En €l caso presentado,
la presencia de una hepatopatia grave junto a una leucodistrofia,
polineuropatia desmielinizante y acidosis lactica fueron los hallaz-
gos que dirigieron €l estudio hacialas citopatias mitocondriales.

P78.

DEFICIT DE GLUTAMATO DESHIDROGENASA:
CAUSA INUSUAL DE LA EPILEPSIA EN EL LACTANTE

M.J. Martinez Gonzélez? S. Martinez Gonzélez?,

A. GarciaRibes? A. VelaDesojo®, JM. Prats Vifias?
2Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de Endocrinologia Infantil.
Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

Introduccion. La hipoglucemia se manifiesta clinicamente por sin-
tomas derivados tanto de lafalta de energia como por e aumento de
las hormonas contrainsulares. En € lactante, sin embargo, la sinto-
matologia es inespecifica. Las convulsiones son en ocasiones el
Unico sintoma, por 1o que es importante la determinacion de gluce-
miaen nifios con convulsiones de etiologia no aclarada. Caso clini-
co. La segunda hija de padres no consanguineos, nacida tras emba-
razo y parto normales, con un desarrollo psicomotor adecuado. La
madre presenta epilepsia en tratamiento con &cido valproico. A los
12 meses de edad present0 tres episodios convulsivos, asociados en
una ocasion a una fiebre elevada. Todos |os el ectroencefal ogramas
(vigilia, suefio y privacion) y la resonancia magnética (RM) cere-
bral fueron normales. Ante la recurrencia de las crisis alos 20 me-
ses, se instaurd un tratamiento con &cido valproico, que no obtuvo
respuesta, y en el control analitico de niveles terapéuticos se ob-
jetivd una hipoglucemia asintomética de 27 mg/dL, por lo que se
remitié a endocrinologia. En la prueba de ayuno prolongado pre-
sentd hipoglucemia, hiperinsulinismo e hiperamoniemia. Ante la
sospecha de un déficit de glutamato deshidrogenasa (GDH), seins-
tauro un tratamiento con diazdxido y vitaminaBg, y se suspendio el
acido valproico, con buenarespuestay sin recurrencias posteriores.
El estudio molecular mostré unamutacion en el gen dela GDH tan-
to en lamadre como en lanifia. Conclusiones. El déficit de GDH es
una causa inusual de epilepsia en los lactantes. Las hipoglucemias
pueden ser esporadicas y la hiperamoniemia no afecta de forma
importante a desarrollo cognitivo. El tratamiento con diazoxido es
el indicado en estos pacientes.

P79.

ACIDURIA GLUTARICADETIPOI.

UN TRASTORNO METABOLICO CON

DIFERENTES FORMAS DE PRESENTACION

A. GarciaRibes, M.J. Martinez Gonzélez, J.M. Prats Vifias
Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

Introduccion. Laaciduriaglutaricadetipo | (AG-1) es un trastorno
metabdlico congénito con herencia autosdmica recesiva debido al
déficit de la enzima glutarilcoenzima A deshidrogenasa (GCDH).
Cursa con déficit neurol 6gicos permanentes adquiridos o de mane-
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ra asintomatica. LaAG-1 puede comenzar con una crisis encefalo-
pética aguda (75%) o de forma progresiva subaguda. El fenotipo
variatambién seglin la cantidad de acido glutérico (AG) excretado.
Objetivos. Se presentan tres lactantes afectados de AG-1 y se des-
criben sus distintas formas de presentacion. Casos clinicos. Caso 1:
un varén de 10 meses sin antecedentes que durante un proceso fe-
bril comenz6 con convulsiones y movimientos disténicos, y desa-
rrollé una pardlisis cerebral disténica grave; en la orina se observo
la excrecion ligeramente elevada de AG; |a resonancia magnética
(RM) mostr6 una atrofia cortico-subcortical con afectacion de los
ganglios basales; y en el estudio enzimético se evidencié un déficit
de GCDH. Caso 2: un lactante con antecedentes de parto distécico
por macrosomia y desarrollo psicomotor lento con regresion pro-
gresiva desde los 9 meses, que asociaba movimientos coreoatetosi-
cos generalizados y excrecion de AG en orina muy elevada; laRM
mostro la atrofia cortico-subcortical con afectacion de los ganglios
basales y quistes temporales bilaterales; y el estudio molecular ob-
jetivo laAG-1. Caso 3: un lactante sin antecedentes que ingreso a
los 13 meses por traumatismo craneoencefdico (TCE) con contu-
sion frontal sin sintomatologia asociada y macrocefaia; la tomo-
grafia axial computarizada (TAC) mostré el aumento de los espa-
cios subaracnoideos temporales hilateral; se solicitaron los acidos
organicos en orinay se encontrd una elevada excrecion de AG; alos
2 afios aln permanece asintomatica con una dieta especificay su-
plementos. Conclusiones. La AG-1 es una entidad relativamente
comun cuya presentaci on puede ser variada. Asocia secuel as neuro-
|6gicas graves, pero si € diagndstico se realiza cuando el paciente
aln esta asintomatico (por un hallazgo casual o hermanos afecta-
dos), con un manejo adecuado se puede evitar que desarrolle crisis
encefal opéticas.

P80.

ENFERMEDAD DE LA MIELINA EVANESCENTE.
A PROPOSITO DE UN NUEVO CASO

B. Csanyi 2, J. Martinez Antén @, M.P. Delgado Marqués?,
M.D.M. Serrano Martin? M.D. Mora Ramirez 2°
2 pediiatria. ® Radiologia. Hospital Regional Universitario Carlos Haya. Mélaga.

Introduccion. La enfermedad de la mielina evanescente constituye
un grupo dentro las leucoencefal opatias hereditarias més prevalen-
tesen lainfancia. Se aportaaqui un nuevo caso de uno de los fenoti-
pos de esta enfermedad. Caso clinico. Varon de 3 afios y 11 meses,
sin antecedentes familiares (AF) de enfermedad neurolégicay sin
antecedentes personales (AP) de interés, con un desarrollo psicomo-
tor normal, que sufria un traumatismo craneoencefdlico (TCE) fron-
tal por caerse de un caballo. Al dia siguiente se observo su dificultad
para la bipedestacion, debilidad muscular de predominio en los
miembros inferiores (MMI1), hiperreflexia patelar y clono aquileo
en ambas extremidades inferiores (EEII) con sensibilidad normal.
Laresonanciamagnética (RM) craneal mostré una alteracion bilate-
ral simétrica de la sustancia blanca en ambos hemisferios, con un
aumento de la sefiel en T, e imagenes quisticas en FLAIR, y una
leve afectacion de la sustancia blanca del cerebelo. El estudio de
leucodistrofia fue normal, salvo por un aumento de glicinaen €l li-
quido cefalorraquideo (LCR), sin aumento en sangre. Tras dos trau-
matismos craneales leves sufrié un empeoramiento clinico impor-
tante, sin cambios radiol dgicos. Desde los 6 afios presentd también
epilepsia. En la actualidad tiene 7 afios y medio, esta tetraparético,
marcha con andador y mantiene la motilidad y la fuerza de los
miembros superiores limitadas. Conclusiones. En general, e diag-
nostico es clinico y radioldgico: deterioro neurolégico importante
tras TCE leves o tras infecciones simples, y ateraciones en la RM
de instauracion rapida. Analiticamente casi todos los pacientes des-
critos en laliteratura presentan un aumento deglicinaenel LCR. La
clinica de neuroimagen y la analitica son superponibles alas encon-
tradas en nuestro paciente. El estudio genético (genes implicados:
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EIF2B1-5) buscala relacién entre genotipo y los distintos fenotipos
delaenfermedad. No existe tratamiento especifico.

P81.

ENFERMEDAD DE KRABBE INFANTIL
PRECOZ: PRESENTACION DE UN CASO

A. Rodriguez Gonzélez @ A. Lopez Lafuente?,

M. Herranz Llorente? C. Surribas Murillo® A. Gémez Marcos®,
|. Berrocal Sanchez®, J.M. Casas Gil 2, V. Carretero Diaz 2

2 Pediatria. ° Neurofisiologia. ¢ Rehabilitacion.

Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres.

Introduccion. La enfermedad de Krabbe (EK) es un trastorno auto-
nomico recesivo (14g31), causado por déficit de la enzima galacto-
cerebrosido-B-gal actosidasa (GAL C), que produce una desmielini-
zacion del sistema nervioso central (SNC) y del sistema nervioso
periférico (SNP). Existen distintas formas clinicas: infantil precoz,
tardiay juvenil. En lainfantil precoz (que se produce antes de los 6
meses), los sintomas evolutivos son: irritabilidad, disfagia, espasti-
cidad, deterioro mental, ceguera, sordera, convulsiones y muerte.
El diagnostico se basa en la clinica, €l retraso en la velocidad de
conduccion (VC) y la hiperproteinorraquia; y se confirma por la
disminucién de la GALC en leucocitos o en cultivo de fibroblastos,
0 mediante un estudio genético. El trasplante de médula 6sea des-
acelera el curso de la EK infantil precoz diagnosticada antes del
comienzo de los sintomas. Puede revertir en manifestaciones neu-
roldgicas. Se presenta aqui un caso de EK infantil precoz y se revi-
salaliteratura. Caso clinico. Un vardn de 7 meses, de etnia marro-
qui, de embarazo, parto y periodo neonatal normales. Antecedentes
familiares (AF): padres sanos, con consanguinidad de segundo gra-
do. Su desarrollo psicomotor fue normal hasta los 6 meses, en que
inici6 irritabilidad, estancamiento y regresion. En la exploracion
fisica destaco la antropometria normal, irritabilidad, no contactaba
bien, no seguia con la mirada, actitud hiperténica con tendencia
al opistétonos y arreflexia. Las pruebas complementarias nomales
fueron: analitica, potenciales evocados auditivos de tronco encefa-
lico (PEAT), potencial evocado visual (PEV), electroencefalogra-
ma (EEG), electromiograma (EMG) y cariotipo. Ademés se detectd
hiperproteinorraquia y, por imégenes de resonancia magnética,
atrofia cortical. La electroneurografia (ENG) mostro retraso en la
VC. Labiopsiadelapiel objetivd laausenciade GALC. El pacien-
te evoluciono hacia una hiperreactividad bronquial y un deterioro
progresivo, y fallecid alos 20 meses por neumonia aspirativa. Con-
clusiones. La sospecha diagndsticala proporciond laclinica, laENG
y lahiperproteinorraguia. La EK debe considerarse en el diagnosti-
co diferencial de las polineuropatias desmielinizantes infantiles. El
diagnastico precoz esfundamental para un manejo adecuado y para
ofrecer consejo genético.

P82.

DEFICIT DE FOLATO CEREBRAL EN LA INFANCIA

A. GarciaPérez? M.A. Martinez Granero?,

C. MolinaAmores? V. San Antonio Arce? A. Barrio Merino®
aNeuropediatria. ® Gastroenterologia Infantil. Pediatria.

Fundacion Hospital Alcorcon. Alcorcon, Madrid.

Introduccion. El déficit de folato cerebral (DFC) puede ser prima-
rio o secundario. Fue descrito en el adulto como una afectacion
progresiva cerebelosa, atrofia muscular espinal distal, disfuncion
piramidal y sordera. En lainfanciaseiniciaen el lactante conirrita-
bilidad, retraso psicomotor, ataxia, paraplejia espastica, disquine-
sia, epilepsia, alteraciones visualesy sordera. Caso clinico. Unani-
fia de 3 aflos y medio con desarrollo psicomotor (DPM) normal que
acudi6 aconsulta por inestabilidad variable al caminar y caidas fre-

S269



COMUNICACIONES

cuentes en el Ultimo aflo. En la exploracion se mostré cognitiva
mente normal, con manipulacién torpe, espasticidad en las extremi-
dades inferiores (EEIl) con piramidalismo y marcha con cierto
equinovaro hilateral mayor en pie izquierdo. Elstudio metabodlico
amplio fue normal. Los neurotrasmisores en el liquido cefalorra-
quideo (LCR) fueron normales con félico a 37 nM/L (rango nor-
mal: 65-111). El félico sérico y los marcadores de celiaquia fueron
normales, a igual que laresonancia magnética (RM). En el estudio
neurofisiolégico se observd una polineuropatia sensitivo-motora
mixta. Labiopsiamuscular objetivé unaatrofiadefibras|l y signos
dedenervacion inicial. Lacadenarespiratoria mitocondrial fue nor-
mal. La paciente se trat6 con &cido folinico y mejoré el apoyo del
pie derecho, €l carécter y la manipulacion, sin otros signos de pro-
greso del DFC. El pie izquierdo evolucion6 hacia una contractura
en equinovaro, apoyo externo y aquileo corto. El estudio neurofi-
siolégico evolutivo mostré hallazgos compatibles actualmente con
una atrofia espinal distal (denervacion y VCM conservada). Los
electroencefal ogramas (EEG) evolutivos se mantienen dentro de la
normalidad. Conclusiones. El DFC tiene tratamiento con respuesta
favorable antes de |os 6 afios. Hay que descartar que sea secundario
a otras entidades 0 a un déficit de folato sérico. Los aspectos més
afectados antes del tratamiento son los mas dificiles de revertir y
guedan como secuelas (piernaizquierda). El fenotipo clinico de la
paciente esmas similar al descrito en €l adulto.

P83.

HEPATOPATIA Y RASGOS DISMORFICOS
EN UN PACIENTE CON DEFICIT DEL
COMPLEJO |11 DE LA CADENA RESPIRATORIA

M.R. CazorlaCallga® A. Verdi? P. Sanchez®, R. Solaguren®,
V. Félix ¢, J.C. Méndez 9, Y. Campos®, A. Cabellof

2 Neurologia Infantil. ® Pediatria. © Neonatologia. Hospital Virgen de la Salud.
Toledo. ¢ Neurorradiologia. Hospital Ramén y Cajal. Madrid. © Genética.
fNeuropatologia. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. Las formas de presentaci on mas frecuentes del déficit
del complejo 111 de la cadena respiratoria son la encefalomiopatia
infantil fatal, la encefalomiopatia de comienzo tardio y la miopatia
con intolerancia a egjercicio. Aqui se aporta un caso de déficit del
complejo Il con hepatopatia deinicio neonatal, encefalomiopatiay
rasgos dismorficos. Caso clinico. Un varén nacido sin antecedentes
de interés, excepto el crecimiento intrauterino retardado, que peso
2.430 g. En la exploracion destacaron |a hipertricosis en cara, fren-
te y estremidades; térax ancho con aumento de grasa corporal en
hombrosy caraanterior del térax; manosy pies grandes; higado a3
cm de reborde; hipotonia e hipoactividad. También se observo la
elevacion detirosinaen el cribado neonatal . La bioguimica eviden-
cié un ascenso moderado de transaminasa glutamico oxalacética
(GOT), transaminasa glutamico pirtvica (GPT), y-glutamiltrans-
peptidasa (GGT) y lactatodeshidrogenasa (LDH); o-fetoproteina,
408 ng/mL; lactato y piruvato aumentados en sangrey liquido cefa-
lorraquideo (L CR); lactato/piruvato, 37, y sin acidosis. La resonan-
cia cerebral y la espectroscopia mostraron un patrén ventricu-
loencefalico normal y la presencia de un pico de lactato. Labiopsia
hepatica objetivo una arquitectura conservada y la biopsia muscu-
lar, lapresencia de fibras rojo-rasgadas. El estudio de la cadenares-
piratoriamostro el déficit del complejo 111 delacadenarespiratoria.
El estudio genético descart6 la deplecion del ADN mitocondrial en
el misculo. Se instauré un tratamiento con carnitina, coenzima Q,
riboflavina, vitamina C y menadiona, de manera que el paciente
evoluciond con retraso psicomotor y una lesién hepatica estable.
Conclusiones. Laafectacidn hepética ocurre en el 20% de las enfer-
medades de cadenarespiratoria, y es frecuente el sindrome hepato-
cerebral debido ala deplecion del ADN mitocondrial. Es comdn la
hepatopatia en las formas de comienzo en lainfanciay, sobre todo,
en el periodo neonatal. En algunos lactantes la hepatopatia revierte
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0 permanece estable, mientras que en otros progresa a colestasis y
necrosis hepatocelular.

P84.

REVISION DE PACIENTES
DIAGNOSTICADOS DE NIEMANN-PICK

I. Delgado Pecellin® M. Madruga Garrido?, B. Blanco Martinez @,
L. Ruiz del Portal & M.J. Coll ®, M. Rufo Campos?

@Neuropediatria. Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

bBioquimica. Instituto de Bioguimica. Barcelona.

Introduccién. Esta enfermedad (NPC) es una esfingolipidosis auto-
sdmicarecesiva, con una prevalenciade 1:150.000, causada por una
alteracion en el transportador del colesterol intracelular que causael
acumulo del colesterol libre no esterificado y los glicoesfingolipi-
dos en los lisosomas (higado, bazo y cerebro). Objetivo. Lavalora-
cion clinica, evolutiva y genética mediante la revision de historias
clinicas de los pacientes con NPC en los Ultimos ocho afios. Casos
clinicos. Caso 1: un varén de 21 dias con ictericia prolongaday he-
patoesplenomegalia; al afio mostraba hipotonia progresiva, pérdida
de fuerza, tetraparesia espéstica, oftalmoplejia, cataplejiay proble-
mas deglutorios y respiratorios; alos 4 afios fue exitus. Caso 2: un
varén de 42 dias con ictericia prolongada y hepatoesplenomegalia;
alos 13 meses mostraba un sindrome regresivo con mutismo y ata-
xia; a los 25 meses, hipotonia globa e hipertonia distal; a los 4
afios, dificultad respiratoria y deglutoria; fallecio alos 4 afios y 1
mes. Caso 3: un varén con hepatoesplenomegalia desde los 5 me-
ses; alos 2 afios mostraba un nistagmo de fijacion e hipotonia glo-
bal progresiva; a los 36 meses, inestabilidad, pardisis VI del par
craneal izquierdo, oftalmoplejia, déficit motor derecho y cataplejia;
actualmente, alos 3 afios, muestra ataxia, temblor de tronco y cabe-
za, y mutismo. En este caso, alos 2 afios se comenzo un tratamien-
to experimental con miglustat, que enlentecio su deterioro. Las
pruebas complementarias que se llevaron a cabo fueron: potenciales
evocados auditivos (PEA) y visuales, VCN, resonancia magnética
(RM) craneal, fondo de ojo, electeoencefalograma (EEG), aminoa
cidos y oligosacaridos en sangre y orina, linfocitos vacuolados,
NH,, l&ctico y pirdvico: todos normales; lactatodeshidrogenasa
(LDH), fosfatasa aciday aldolasa €l evadas; células espumosas en la
médula 0sea; vesiculas fluorescentes evidenciadas en biopsia de
piel y cultivo de fibroblastos con tincion de Filipinas; déficit parcial
de esfingomielinasa; y mutaciones R116X, A1035V y C645X. Con-
clusiones. Es una entidad evolutiva, de mal prondstico, que ocasio-
na inevitablemente la muerte (NPC grave del lactante). Carece de
tratamiento curativo. El consejo genético constituye €l pilar funda-
mental de su manejo. Ocasiona la afectacion del sistema nervioso
central (SNC, deterioro cognitivo, sindrome cerebel oespastico, of-
talmoplejia progresiva, crisis epilépticas y catapléjicas) y del siste-
ma nervioso periférico (SNP, neuropatia periférica). Es necesario
considerarla en €l diagndstico etioldgico de ictericia neonatal pro-
longaday visceromegalias (esplenomegalia).

P85.

FISIOPATOGENIA DE LASESTEREOTIPIASEN LOS
TRASTORNOS GENERALIZADOS DEL DESARROLLO

JA. Mufioz Yunta® M. Palau Baduell ®, B. Salvadé Salvad6®,

A. Valls SantasusanaP®, N. Rosendo Moreno€, M. Clofent Torrent6 ¢
2 Neuropediatria. ® Neurofisiologia. ¢ Neuropsicologia. Neuropsicobiologia.
Hospital del Mar. Barcelona.

Introduccion. Las estereotipias son conductas que se producen de
una forma determinada y cumplen tres caracteristicas: un patrén
conductual siempre morfol 6gicamente idéntico, se repite constan-
temente de lamismaformay no vadirigido a ninguin objetivo. Son
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un rasgo de conducta presente en |os trastornos generalizados del
desarrollo (TGD) y son consecuencia de un trastorno en el proceso
de ontogénesis cerebral. Objetivos. Estudiar lafisiopatogeniadelas
esterectipias en los TGD. Pacientes y métodos. Un estudio de 20 de
pacientes con TGD alos cuales se les realizd potenciales evocados
somestésicos (PES) y tomografia por emision de positrones. Resul-
tados. Los pacientes con TGD mostraron alteraciones en las res-
puestas evocadas somestésicas, asi como un hipometabolismo tal&
mico. Conclusiones. En los pacientes estudiados se ha encontrado
una disfuncion de las vias sensitivotalamocorticales. Esta disfun-
cion podria explicarse por respuestas abolidas en los PES, un hipo-
metabolismo talamico bilateral y, en definitiva, la actividad patol ¢-
gicaoculomanual o estereotipia.

P86.

EPILEPSIA PARCIAL SINTOMATICA
POR NEUROCISTICERCOSIS: CASO CLINICO
Y CONTROVERSIA EN EL TRATAMIENTO

A.M. LeonésValverde, S. Roldan Aparicio, J.L. Santos Pérez
Neuropediatria. Servicio de Pediatria. Hospital Materno-Infantil
Virgen de las Nieves. Granada

Introduccion. La neurocisticercosis es la enfermedad parasitaria
(Taenia solium) mas frecuente del sistema nervioso central en &reas
endémicas. Aunque la epilepsia es lamanifestacion clinicamas fre-
cuente (de 50 a 80% de los casos), se ha descrito una gran variedad
de signos neurol dgicos focales que incluyen: déficit motor, signos
de liberacion piramidal, ataxia cerebel osa, signos de disfuncién del
tallo cerebral y movimientos involuntarios. Caso clinico. Un nifio
de 10 afios, boliviano, con episodio brusco de confusin seguido de
pérdida de conciencia e hipertonia, poscritico con cefalea frontal
pulsétil. La exploracion y el electroencefalograma (EEG) fueron
normales. La resonancia magnética (RM) mostré una lesion corti-
cosubcortical parietal derecha captante de contraste y un edema
perilesional, lo que sugeria una cisticercosis cerebral. En la serolo-
gia sanguinea, la inmunoglobulina G (IgG) estuvo dudosa primer
control y fue positiva en €l segundo, y los anticuerpos anti-T. so-
lium fueron negativos. El paciente no acudio6 a las citas y cuatro
meses después sufrid un episodio de cefaleafrontal y parestesias en
el pieizquierdo seguido de clonias, desviacién dela comisurabucal
alaizquierday posterior pérdida de conocimiento. Seinicioé un tra-
tamiento con oxcarbacepina y se le ingresd para un tratamiento
especifico con dexametasona |V y abendazol oral, con respuestay
evolucion favorables. Conclusiones. El aumento del turismo, los
movimientos de refugiados y la inmigracion masiva de individuos
de &reas endémicas han condicionado un aumento en la frecuencia
de esta enfermedad en paises desarrollados. Ante la primera con-
vulsién en pacientes de un area endémica hay que sospechar esta
enfermedad. Se discute la necesidad de tratamiento, sobre todo en
areas endémicas, pero en este caso se establecié en este caso en ba-
se alaneuroimagen y ala sospecha de infeccion activa.

P87.

NEUROCISTICERCOSIS: UNA PATOLOGIA
ENAUMENTO DEBIDO A LA INMIGRACION

R. Vidal Sanahuja? S. Uriz Urzainqui °, E. Barrera Segura®,
A. Martinez Mejias®, P. Pérez Jové®, M. Baguero Munera®
2Unidad de Neurologia Infantil. ® Servicio de Pediatria.

¢Servicio de Laboratorio. Hospital de Terrassa. Terrassa, Barcelona.

4 Diagndstico por la Imagen. CETIR. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. La neurocisticercosis es una parasitacion, unica o

multiple, en el sistema nervioso central (SNC), delaformalarvaria
de la Taenia solium, cuyo huésped definitivo es el humano. El cer-
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do, por ingesta de huevos eliminados por el hombre, puede adquirir
la parasitacion visceral (larva en huésped intermediario), aunque
esto también puede suceder en el humano. Caso clinico. Una nifia
de 8 afios que acudié a urgencias por presentar unacrisis epiléptica
parcial compleja. Llegd a nuestro pais procedente de Bolivia hace
18 meses. La tomografia computarizada (TC) cerebral mostrd una
imagen sospechosa de infarto isquémico, pero la resonancia mag-
nética (RM) orient6 a la presencia de un cisticerco de 1 cm, con
captacion periféricade contraste. L os estudios serol 6gi cos especifi-
cos (plasmay liquido cefalorraquideo) resultaron negativos. Se tra-
t6 con albendazol y mostré una evolucion satisfactoria, 1o que con-
firmé el diagnostico. Conclusiones. La migracion de poblaciones
esta favoreciendo de forma creciente la dispersion de enfermedades
parasitarias hacia los paises més desarrollados. Nuestra paciente ha
presentado un cisticerco Unico, aungue esta enfermedad puede te-
ner un gran pleomorfismo clinico. La procedencia de un pais donde
la enfermedad es endémica es uno de los datos principales que
orientan al diagndstico.

P88.

NEUROCISTICERCOSIS: A PROPOSITO DE UN CASO

C. Fernandez Zurita® A. Rovira Gols®, V. Aldecoa Bilbao®,
C. Escofet? I. Lorente?

2 Neuropediatria. ® Diagnéstico por la Imagen.

¢Pediatria. Corporacion Parc Tauli. Sabadell, Barcelona.

Introduccion. La neurocisticercosis es la enfermedad parasitaria mas
importante del sistema nervioso central (SNC) con una prevalencia
muy elevada en paises en desarrollo, principalmente en América
Central, Sudamérica, Africay Asia. La cisticercosis se produce por
transmision orofecal, por ingesta de agua o alimentos contamina-
dos por laslarvas (cisticercos) de la Taenia solium que habita en el
tubo digestivo de los humanos. Se distribuye por los tejidos, con
mas afinidad por SNC, y se deposita en forma de larva. La clinica
dependeré del nimero, tamafio y localizacion de los quistesy dela
respuesta inmunol 6gica del hospedador. Caso clinico. Una pacien-
te de sexo femenino de 12 afios de edad, originaria de Brasil, que
acudi6 a urgencias de pediatria de nuestro hospital por una primera
crisis epiléptica afebril. En los estudios de imagen realizados
—tomografiaaxial computarizaday resonancia magnética (RM)—se
detect6 unalesion Unica frontal de caracteriticas radiol 6gicas com-
patible con neurocisticercosis. Se complet6 el estudio mediante
bioguimica (plasma), estudio inmunol 6gico, serologias de cisticer-
cosis en plasmayy liquido cefalorraquideo (LCR), electroencefal o-
grama (EEG), estudio oftalmoldgico y serie esquelética, que fueron
normales. Ante los datos epidemiol égicos, laclinicay lasiméagenes
radiol6gicas se inicid un tratamiento con albendazol oral a 15 mg/
kg/dia durante seis meses, durante los cuales la paciente permane-
¢i6 en todo momento asintomatrica, sin precisar tratamiento antie-
piléptico ni antiinflamatorio y con resolucion delalesion enlaRM
realizada de control tras dicho periodo de tratamiento. Conclusio-
nes. En la dltima década nuestro pais se ha convertido un lugar de
paso o destino de movimientos migratorios por |o que esimportan-
tetener en cuentalas enfermedades prevalentes en los paises de ori-
gen de estos inmigrantes.
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ATROFIA MUSCULAR ESPINAL ASOCIADA A HIPOPLASIA
PONTOCEREBELOSA. SINDROME DE BARTH DE TIPO |

C. Gémez Lado? G. Landin Iglesias? E. Pintos Martinez®,

J. Eiriz Pufial 2, N. Pastor Benavent ¢, M. Castro Gago?

2 Neuropediatria. ® Anatomia Patol 6gica. Hospital Clinico Universitario.
Santiago de Compostela. ¢ Pediatria. Centro de Salud Islas Canarias. Lugo.

Introduccion. Las hipoplasias pontocerebel osas (PCH) son un gru-
po de trastornos neurodegenerativos hereditarios de etiopatogenia
no aclarada. Se ha descrito su asociacion con deficiencias de com-
plejos de la cadena respiratoria mitocondrial (CRM) y con lostras-
tornos congénitos de la glicosilacion. En funcién de los criterios
clinicos y neuropatol 6gicos, se distinguen dos fenotipos. La hipo-
plasia pontocerebelosa de tipo 1 (PCH1) se caracteriza por la hi-
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poplasiadel puentey del cerebelo asociada aladegeneracion delas
motoneuronas del asta anterior de la médula espinal. Caso clinico.
Unanifia de 4 afios con retraso psicomotor grave asociado a micro-
cefalia, importante hipotonia generalizada, hipotrofia de las masas
musculares, contracturas en las cuatro extremidades, ausencia de
reflgjos de estiramiento y epilepsia de comienzo en el periodo neo-
natal. La resonancia magnética (RM) cerebral evidencié una hipo-
plasia pontocerebelosa, el estudio electromioneurografico mostré
un trazado compatible con la neuropatia axona y la biopsia de
muscul o deltoides, una atrofia muscular neurogénica. En el estudio
de la CRM en homogenado muscular y fibroblastos cutaneos se
detectaron unos valores del complejo 1V en limite bagjo de la nor-
malidad. El estudio genético de atrofia muscular espinal resultd
negativo. Conclusiones. El caso descrito podria encuadrarse dentro
delaPCHL1. El estudio de la CRM puede ser de interés en las PCH
con €l fin de esclarecer su papel en este trastorno.
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