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0O1.

ANGIOGLIOMA: CONVUL SIONES
EN EL PERiODO NEONATAL TARDIO

R.M. Arteaga Manj6n-Cabeza
Neuropediatria. Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.

Introduccion. Los angiogliomas son proliferaciones tumorales be-
nignas cuyo sustrato anatomopatol 6gico es una malformacion vas-
cular asociada a un glioma de bajo grado. La clinica es inespecifica
y varia seguin la localizacién, predominando las convulsiones cuan-
do el angioglioma se sitUia en €l sector encefédlico. Hay pocos tumo-
resdescritos, y no se encuentran en labibliografia aportacionesen el
periodo neonatal. Caso clinico. Recién nacido varon, sin anteceden-
tes familiares ni personales, nacido de parto eutécico, Apgar 9/9. A
los 27 dias de vida presenta movimientos clénicos de hemicuerpo
derecho y vomito proyectivo. Exploraciéon intercrisis normal.
Hemograma: hemoglobina 7 g/dL, hematocrito de 18,8%; resto nor-
mal. Coagulacién y bioquimica normales. Liquido cefal orraquideo
xantocromico, glucosa 44 mg/dL, proteinas 188 mg/dL, leucocitos
4/mm® y hematies 1.720/mm?>; se trata con fenobarbital con mala
respuesta clinica, siendo preciso asociar fenitoina para controlar el
cuadro neurologico. Ecografia cerebral: hemorragia cerebral intra-
parenquimatosa occipital izquierda. Electroencefalograma: signos
de irritacion cerebral en &ea temporooccipital del hemisferio
izquierdo. Las pruebas de neuroimagen confirman la existencia de
una lesion expansiva con morfologiay densidad abigarrada, hallaz-
gos compatibles con tumor hemorrégico intraparenquimatoso occi-
pital izquierdo, de probable origen glial. Se redliza exéresis tumoral
y labiopsiade lamasaextirpadarevelael diagnostico anatomopato-
I6gico de angioglioma. La evolucion es favorable, persistiendo una
leve hemiparesia derecha con desarrollo psicomotor normal. Con-
clusiones. Ante un cuadro convulsivo en € periodo neonatal, no
explicable por infecciones y/o alteraciones metabdlicas, se debe
investigar esta posibilidad. Creemos que lalocalizacion y laextirpa
cién precoz del tumor contribuyen a buen prondstico.

02.

SINDROME DE KABUKI EN EL DIAGNOSTICO
DIFERENCIAL DE HIPOTONIA NEONATAL

S. Aguilera-Albesa? M.P. Botella-Astorqui 2, I. Ocio-Ocio 2,
C. Salado-Marin ®

2 Unidad de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. ° Pediatria.

Hospital Txagorritxu. Vitoria.

Introduccion. La hipotonia grave junto con dificultades de alimen-
tacion en el periodo neonatal requiere un diagnostico diferencial
amplio, incluyendo dafio cerebral prenatal, perinatal, trastornos
neuromusculares, metabolicos o diversos sindromes genéticos.
Caso clinico. Lactante varén de 11 meses, hijo de pareja hispano-
china, con hipotonia grave, reflejos conservados, y desarrollo psi-
comotor global correspondiente a 4 meses que mejora lentamente
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con estimulacién. Ante |as dificultades de alimentacion durante los
primeros meses, requirié sonda nasogastrica. Asocia displasia con-
génita de caderas, coartacion de aortaintervenida sin incidencias y
reflujo gastroesofégico. Ha padecido varias infecciones respirato-
rias, una crisis febril y otrafocal compleja reciente, con foco lento
poscritico temporal derecho. Destacan unos rasgos morfol 6gicos
peculiares que sugieren un sindrome de Kabuki: epicanto bilateral,
eversion de porcion externa de parpados inferiores, pestafias largas,
orgjas displasicas, nariz corta, filtro trapezoide, mamilas separadas
y abultamiento de pulpejos de todos los dedos. Se han redizado
estudios complementarios, con resultado normal: metabolismo,
serologias, cariotipo, FISH (fluorescent in situ bybridation) Di-
George, electrofisiologia, y resonancia magnética (RM) cerebral.
Conclusiones. El sindrome de Kabuki es una entidad con multiples
malformaciones y alteraciones sistémicas con un grado de afecta-
cion variable. La hipotonia con dificultad para la alimentacion
durante €l periodo neonatal esta presente en el 46-100% de los
casos descritos. Mejora lentamente con estimulacion, aungue
durante su evolucion aparecen dificultades de lenguaje, aprendizaje
y retraso mental de forma casi invariable. Las biopsias musculares
realizadas en otros casos son normales. Por ahora su diagndstico es
clinico, apoyado por los rasgos facialesy corporales caracteristicos
gue debemos conocer para evitar exploraciones innecesarias.

03.

SIRINGOMIELIA SECUNDARIA A HIDROCEFALIA
POSTHEMORRAGICA EN UN RECIEN NACIDO
PRETERMINO

A. Camacho-Salas? O. Garcia? R. Simon de las Heras 2,
F. Mateos-Beato 2, C. Orbea®, A. Mufioz ¢, J. Hinojosa ¢
@ Neurologia Infantil. ® Neonatologia. ¢ Neurorradiologia.

9 Neurocirugia Pediatrica. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccién. La hidrocefalia es una complicacién conocida de la
hemorragia intraventricular extensa del prematuro. En toda hidro-
cefalia el aumento de la presion intracraneal puede transmitirse al
conducto ependimario y llegar a dilatarlo, originando una siringo-
mielia. Se presenta el primer caso de siringomielia secundaria a
hidrocefalia posthemorrégica en un recién nacido (RN) pretérmi-
no. Caso clinico. RN prematuro de 29 semanasy 1.544 g de peso.
Al tercer dia de vida se e detecta una hemorragia intraventricular
grado |11, que se complica con hidrocefalia tetraventricular a los
20 dias. Por este motivo, seimplanta un reservorio ventricular para
realizar evacuaciones seriadas de liquido cefalorraquideo (LCR).
En € dia 33, tras haber transcurrido 4 horas desde la Gltima pun-
cién evacuadora, el niflo muestra ausencia de movimiento en el
brazo izquierdo. La exploracion neuroldgica pone de manifiesto
una macrocefaliamés unamonoparesia flaccida braquial izquierda
de predominio distal (distal 0/5y proximal 2/5), con arreflexia de
esa extremidad y sin signo de Horner. El resto de la exploracién es
normal. Ante esta situacion se realiza una resonancia magnética
craneal y cervical que objetiva una hidrocefalia tetraventricular y
una cavidad siringomiélica en nivel C5-T1, sin malformacion de
Chiari ni patologia de fosa posterior. A la semana se realiza una
derivacion ventricul operitoneal y el nifio empieza a recuperar pro-
gresivamente lamovilidad del brazo, presentando alos 4 meses de
evolucion una leve paresia en la mano izquierda. Conclusiones.
Este es un caso excepciona que ilustra una complicacién que no
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se habia descrito hasta ahora en nacidos pretérmino con hidrocefa-
lia posthemorragica.

O4.

PRONOSTICO NEUROLOGICO EN RECIEN
NACIDOSDE MUY BAJO PESO AL NACIMIENTO

A. Gonzélez-Carretero 2 A. Abril-Molina? C. Robles-Vizcaino °,
A. Ruiz-Extremera ®, A. Benitez-Feliponi °,

M.T. Salvatierra-Cuenca®

2 Pediatria. ® Unidad de Atencién Temprana. ¢ Unidad de Cuidados Intensivos
Pediatrica y Neonatal. Hospital Clinico San Cecilio. Granada.

Introduccién. Actualmente nacen antes de la 37 semana de gesta-
cién del 8 a 10% de los recién nacidos (RN) vivos y por debajo de
los 1.500 g & 1,5%. La supervivencia de estos nifios ha aumentado
incluso en los grupos de peso y edad estacional més bgjos, lo que ha
supuesto un incremento de | as secuel as neurol 6gicas. Objetivos. Co-
nocer lamorbilidad a los 2 afios de edad de una cohorte de RN con
peso inferior a 1.500 g. Pretendemos realizar una mejor aproxima-
cién a conocimiento de la evolucidn de estos nifios para mejorar
nuestra calidad asistencial y prevenir o minimizar sus secuelas
Pacientes y métodos. Estudio descriptivo prospectivo en € que par-
ticipan 123 pacientes nacidos entre enero de 2001 y abril de 2005 en
nuestro hospital con un peso inferior a 1.500 g. Se hizo su segui-
miento en la consulta de Neuropediatria durante un minimo de 24
meses. Se estudiaron las diferentes morbilidades neurosensoriales:
oftalmol égicas, auditivas, motoras'y coeficiente de desarrollo cogni-
tivo. Resultados. Delos 123 RN completaron el seguimiento € 87%
de los pacientes incluidos inicialmente. No presentaron ningun tipo
de secuelas neurosensoriales el 60%, secuelas leves & 15%, mode-
radasel 13,7% Yy graves el 11,3%. Se analizan | os factores asociados
aun peor prondstico neurolégico. Conclusiones. 1. Importanciadela
identificacion precoz de factores de mal prondstico neurol 6gico para
la prevencion y tratamiento temprano. 2. Destacar la relevancia de
un adecuado seguimiento integrado para detectar estas alteraciones.

05.

ENCEFALOPATIA HIPOXICOISQUEMICA EN
EL PERIODO NEONATAL: NUESTRA CASUISTICA

S. Roper @ B. Carrero®, S. Lépez P, N. Carmona ®, S. Romero ,
R. Duque®
Pediatria. Hospital Universitario Ntra. Sra. de Candelaria. Tenerife.

Introduccion. Para detectar €l sufrimiento fetal agudo, término que
se hasustituido por €l deriesgo de pérdida de bienestar fetal, dispo-
nemos del registro cardiotocogréfico, del pH fetal, y delapresencia
deliquido amniético meconial. Hablamos de asfixia perinatal cuan-
do hay un riesgo de pérdida de bienestar fetal, un Apgar bajo al
nacimiento, signos de encefalopatia neonatal o disfuncién de al
menos un Organo. Objetivos. Estudio retrospectivo descriptivo de
las encefal opatias hipoxicoisquémicas diagnosticadas en nuestro
hospital desde 1996 a 2006. Pacientes y métodos. Se realizd una
revision retrospectiva de las historias clinicas de | os nifios diagnos-
ticados de encefal opatias hi poxicoisquémicas (50) durante el perio-
do 1996-2006 en nuestro hospital, sometiendo los datos obtenidos a
un andlisis estadistico descriptivo simple. Resultados. El registro
cardiotocogréfico fue patol gico en el 80%, liquido amnidtico tefii-
do: 60%. El pH de cordon: 7 + 0,18. El 15%. El 60% de |os pacien-
tes presentaron crisis convulsivas: ténicas (25%), clénicas (15%),
sutiles (6%) y mioclénicas (2%), clénicas + tonicas (6%), clonicas
+ sutiles (6%). El 65% presentaron electroencefalograma (EEG)
patoldgico. Se detectaron hallazgos cerebrales ecogréficos en un
65%: hiperecogenicidad difusa (20%), colapso ventricular (15%),
hiperecogenicidad de |os ganglios basales (10%). En el seguimien-
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to posterior de estos nifios se detectd trastornos motores (20%),
retraso psicomotor (10%) y pardlisis cerebral espastica tetrapléjica
(5%). El porcentaje de fallecimientos fue del 5%. Conclusiones. A
pesar de los avances en la monitorizacion fetal, la asfixia perinatal
sigue siendo una causa importante de dafio neurolégico neonatal.
La causa més frecuente de convulsiones neonatales es todavia la
encefal opatia hi poxicoisquémica.

06.

PREVALENCIA DE PATOLOGIA NEUROPEDIATRICA
TRASEL DIAGNOSTICO DE HIPOTONIA NEONATAL

P Andreo 2 F. Carratala®, A. deLaMorena? K. Hervas?,
V. Rocamora ®

2 Pediatria. ® Unidad de Neuropediatria. ¢ Unidad Neonatal.

Hospital Universitario de San Juan de Alicante. Alicante.

Introduccion. La relacion del diagnéstico de hipotonia neonatal
(HN) con €l prondstico neurolégico alargo plazo, aunque estable-
cido, es muy variable y depende de factores etioldgicos de dificil
identificacion en los primeros meses de vida. Objetivos. Calcular el
riesgo de presentar trastornos neurol 4gicos mayores a medio plazo,
tras el diagndstico neonatal de hipotonia. Pacientes y métodos.
Estudio simulténeo de cohortes, que se realiza sobre 19 pacientes
ingresados en una unidad neonatal en un periodo de 4 afios, diag-
nosticados de hipotonia, y 38 pacientes que ingresaron inmediata-
mente después de cada uno de los otros. Se efectlia seguimiento
hasta la edad de 3 afios y se registra la presencia de enfermedad
neurol 6gica (encefal opatias estéticas o evol utivas, epilepsia, retraso
mental, aisladas o en combinacién). Resultados. De los 19 pacien-
tes con el diagnéstico de hipotonia, 5 habian presentado a los 3
afos manifestaciones neuroldgicas mayores. encefal opatias (3 fa-
llecidas, y 1 estética), y 1 caso de epilepsia parcial idiopética con
antecedentes de sindrome de West (n = 5). Delos 38 nifios ingresa-
dos pero sin diagndstico de HN, ninguno present6 a los 3 afios un
trastorno neurol 6gico mayor. El riesgo de tener un trastorno neuro-
I6gico mayor a los 3 afios de vida entre los pacientes con antece-
dentes de HN fue 3,71 veces mayor que entre los que no tenian este
antecedente —riesgo relativo (RR) = 3,71 (2,37 menor que RR
menor que 5,81)—. Conclusiones. El neonato con el diagnéstico de
hipotoniatiene casi cuatro veces mas riesgo de padecer un trastor-
no neuroldgico grave tres afios més tarde, que aquellos neonatos
ingresados por razones diferentes en una unidad neonatal.

O7.

CONVUL SIONES NEONATALES.
FACTORESDE RIESGO Y EVOLUCION

F. Martin del Valle, P. de Castro, M. Hernando-Puente,

M. Vazquez, M.C. Garzo

Neuropediatria. Hospital Maternoinfantil Universitario Gregorio Marafion.
Madrid.

Introduccion. Las convulsiones neonatal es son todavia una patol o-
giarelativamente frecuente y preocupante en las unidades de cuida-
dos intensivos neonatales, dado que puede ser la expresion de un
problema neurol6gico grave. Objetivos. Vaoracion de los factores
prondsticos de los neonatos afectos de convulsiones neonatales.
Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo descriptivo de los nifios
afectos de crisis convulsivas durante €l periodo neonatal y que han
sido controlados en la consulta de Neuropediatria durante al menos
dos afios. Resultados. Se analizaron 153 casos, de los cuales 101
eran varones. 52 tenian un peso a nacimiento menor de 1.500 g. El
52% requirieron intubacion al nacimiento, €l 18% tuvieron una
puntuacion en €l test de Apgar menor oigual a5 alos 5 minutos, y
el 28% registré un pH en sangre de cordén menor de 7,10. La prin-
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cipal etiologia de las convulsiones fue la encefal opatia hipoxicois-
guémica. A los 2 afios el 12% tenian una afectacion grave, € 22%
moderada, € 30% levey el 36% no presentaba secuelas. El 25% de
los prematuros presentd afectacion moderada-grave en €l cociente
de desarrollo, y € 42% en € cociente motor, frente al 18 y 31%,
respectivamente, en los nifios nacidos a término. La etiologiay la
necesidad de intubaci6n en paritorio son los factores que mas deter-
minan laevolucion. Conclusiones. Las convulsiones neonatal es son
una causa frecuente de consulta en Neuropediatria. La encefalopa-
tia hipoxicoisquémica todavia es la etiologia més frecuente. La
evolucion de estos nifios es muy variable, presentando con mayor
frecuencia secuelas motoras que intelectuales.

08.

SEGUIMIENTO A LOSTRESANOS DE NEONATOS
CONALTO RIESGO NEUROSENSORIAL

B. Blanco-Martinez 3, M. Madruga-Garrido 2, B. Mufioz-Cabello ®,
M. Villarin-Andreu €, M. Barbancho-Morant €, E. Padilla-Mufioz ,
D. Lanzarote-Fernandez ¢, M. Rufo-Campos?,

I. Gomez de Terreros ©

2 Neurologfa. ® Neurologia Infantil. ¢ Pediatria.

Hospital Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Desde los 3 afios se pueden identificar factores pro-
nasticos tempranos del desarrollo en nifios de alto riesgo neurosen-
sorial que permitan planificar su futuro escolar. Su seguimiento
durante |a etapa preescolar deberia ser objetivo prioritario. Objeti-
vos. Presentar 1os resultados iniciales del seguimiento neurol égico
y psicolégico protocolizado (de 3-5 afios) en nifios de alto riesgo
neurosensorial. Pacientes y métodos. Se evallian 37 nifios de 3 afios
que ingresaron en la Unidad de Cuidados Intensivos (UCI)-Neona-
tal de nuestro hospital durante 2002-2003 con los diagndsticos de
prematuridad o asfixia neonatal. Realizamos exploracién neurol 6-
gicay se administré el inventario de desarrollo Battelle (IDB).
Resultados. A los 3 afios €l 72% de | os nifios no presentaban ningin
sintoma neurol 6gico, 19% mostraba trastornos del tono muscular,
8% tenia déficit sensorial y 8% trastorno del lenguaje (66% con
déficit sensorial). Estas secuelas menores detectadas no afectan al
nivel de desarrollo alcanzado, ya que el grupo presenta valores
medios acordes asu edad en todas | as éreas evaluadas (IDB). Delas
variables estudiadas solo se encontré relacion entre las convulsio-
nes neonatales y la presencia de trastorno del lenguaje alos 3 afios.
Conclusiones. Una mayoria de los nifios estudiados (72%) no pre-
sentan alteraciones en e examen neurolégico, y ninguno muestra
ateraciones en € nivel de desarrollo alcanzado, siendo posible que
una intervencién precoz ante minimos signos de alarma haya podi-
do evitar alteraciones en dicho nivel de desarrollo. Es preciso pro-
longar el estudio alos 4y 5 afios para sacar conclusiones a medio
plazo y poder comparar con grupos de nifios control.

Genética

09.

REORDENAMIENTOS SUBTELOMERICOS

Y RETRASO MENTAL

D. Velasco-Séanchez 2 E. Gean-Molins®, M.D.P. Poo-Arguelles®,
V. Catal&Cahis®

2 Neurol ogia Pediétrica. ® Genética Clinica. © Neuropediatria. Hospital

Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat. @ Prenatal Genetics. Barcelona.

Introduccion. Laincidencia de retraso mental asociado o no a mal-
formaciones congénitas se presenta en 2-3% de los recién nacidos
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vivos; € 40% de ellos sin diagndstico etiol 6gico. Cuando €l estudio
dismorfoldgico no es concluyente y se han descartado las anoma-
lias cromosdmicas y el sindrome de cromosoma X fragil, hay que
pensar en la existencia del reordenamientos subteloméricos (RSS).
Su frecuencia en pacientes con retraso varia seguin las series publi-
cadas, entre 6,5y 7,4%. Se presentan tres casos de RSS diagnosti-
cados en nuestro hospital. Caso clinico. Caso 1: paciente de 3 afios
con microcefalia, hirsutismo generalizado y retraso psicomotor
grave. Cariotipo 46,XX. Patron de metilacion 15q11-g13: herencia
biparental normal. FISH (del inglés fluorescent in situ bybridation)
bandas subteloméricas: delecidn 1p36. Caso 2: paciente de 13 afios.
Antecedentes personales: retraso de crecimiento y pubertad adelan-
tada. Cuadro clinico: estenosis pulmonar periférica, sordera neuro-
sensorial y retraso cognitivo leve. Facies triangular con ojos hundi-
dos. Cariotipo. 46,XX. FISH bandas subteloméricas. delecion
1p36. Caso 3: paciente de 4 afios. Cuadro clinico: microcefaliay re-
traso psicomotor. Facies con ligera asimetria, cresta frontal y labio
superior fino. Cariotipo: 46,XX. FISH bandas subteloméricas:
monosomia 13 qtel, trisomia 14 gtel. Conclusiones. En pacientes
con retraso mental en los que se han descartado |as entidades més
frecuentes es importante estudiar los RSS mediante técnicas de
FISH o MLPA (multiplex ligation-dependent probe amplification).
Estos estudios son costosos y pueden presentar dificultades de
interpretacion. En la actualidad no estan justificados en todos los
pacientes con retraso mental idiopético. Se recomienda una selec-
cion clinica de los pacientes que se estudian (Checklist, De Vries,
2001) para optimizar |os resultados.

010.

CASUISTICA Y CARACTERISTICASDIAGNOSTICAS
DEL SINDROME X FRAGIL EN NUESTRO MEDIO

C. Sierra-Corcoles?, R. Parrilla-Mufioz 2 MC. Martinez-Padilla®,
. Leiva-GeaP, J.C. Salazar-Quero °, J. dela Cruz-Moreno °

2 Unidad de Neuropediatria. ® Servicio de Pediatria.

Hospital Universitario Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. El conocimiento del fenotipo cognitivoconductual
sindrome X frégil (SXF) hasido bésico para el diagndstico precoz.
La prevalencia estimada no se corresponde con la realidad clinica.
Esdificil el diagndstico de caso indice en nifias. El nlmero de diag-
nosticos genéticos positivos es escaso con respecto a los esperados
por la clinica. Objetivos. Revision del SXF en nuestro medio. Pa-
cientes y métodos. Andlisis SXF en 15 afios. Periodos (1991-1997)
(1998-2005) menores 14 afios (110.092). Sexo, edad de 1.2 consul-
ta, motivo, edad media diagnostica, intervalo 1.2 consulta-diagnos-
tico, n.° de pruebas genéticas, relacion positivos/negativos, diag-
néstico clinico, caracteristicas de portadores, patologias asociadas.
Test exacto de Fisher, pruebas Mann-Whitney. Resultados. Del
total de nifios menores 14 afios, 7.350, se realiz6 genética de SXF
en 255 (3,5%). Positivos 6,66%, ambos sexos. Nifios 7,73%, nifias
0,0%. Genética solicitada/resultados positivos nifios 71/11
(15,49%), con 64,7% diagnosticados en e primer periodo frente a
149/6 (4,03%) en €l 2.° periodo, con 35,3% diagnosticados, p =
0,0054. Fenotipo somético/cognitivoconductual SXF, retraso
motor, trastorno de lenguaje (100%), retraso mental (88,2%), ante-
cedentes SXF (35,3%), retraso mental familiar (64,7%). Edad
media 1.2 consulta/primer periodo 4,9 afios y segundo 1,5 afios.
Edad media al diagndstico primer periodo 6,36 afios y 2.° periodo
1,5 afios, con intervalo 1.2 consulta/diagnéstico de 2,27 y 0,0 afios,
respectivamente, p = 0,0015. Epilepsia 41,2%, autismo 29,4%,
ateracion electroencefalograma (EEG) 64,7%. Portadoras trastor-
no variable cognitivo/conductual 100%. Conclusiones. Diagndstico
precoz, répido, mayor nimero de pruebas realizadas, menor nime-
ro de diagndsticos, ninguno en nifia. Disparidad entre el diagndsti-
co clinico y €l genético. Quedan muchos aspectos del SXF desco-
nocidos con relacién al fenoti po/genotipo.
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O11.

SINDROME DE BANNAYAN Y MUTACION EN EL GEN PTEN.
APORTACION DE TRESNUEVOSPACIENTES

C. Gémez-Lado 2 J. Eiris-Pufial & A. Vega-Gliemmo °,

M. Bouzén-Algjandro 2 N. Carreira-Sande 2, M. Castro-Gago 2

2 Neurologia Pediatrica. ® Medicina Molecular.

Complejo Hospitalario Universitario. Santiago de Compostela.

Introduccién. El sindrome de Bannayan-Riley-Ruval caba (SBRR)
se caracteriza por la asociacion de macrocefaliay lesiones hamar-
tomatosas, principalmente lipomas, hemangiomas y poélipos intes-
tinales. Aproximadamente en lamitad de |os pacientes se describe
hipotonia y retraso mental en grado variable. Sigue un patrén de
herencia autosémico dominantey en el 65% de los casos seidenti-
fican mutaciones germinales en el gen supresor tumoral PTEN.
Objetivos. Se describen tres pacientes con el diagndstico de SBRR
en los que seidentificd una mutacion en el gen PTEN. Pacientesy
métodos. El intervalo de edad de diagndstico oscilé entre los 23
meses y los 4 afios. Dos de los pacientes fueron remitidos por
retraso psicomotor y otro por macrocefalia. Todos desarrollaron
lipomas subcuténeos multiples antes de los 2 afios. Uno de los
pacientes desarrollé una lipomatosis intraperitoneal y otro una
poliposisintestinal y nddul os tiroideos. Se demostraron tres muta-
ciones diferentes en los exones 6 y 7 en el gen PTEN. Conclusio-
nes. La asociacion de macrocefaliay hamartomas debe inducir la
sospecha clinica de esta entidad. El estudio genético puede contri-
buir ala confirmacion diagndstica de algunos pacientes y es espe-
cialmente importante la deteccion de familiares con mutaciones en
el gen PTEN debido a la predisposicién a padecer neoplasias
malignas.

012.

ENFERMEDAD DE DANON ASOCIADA

A UNA NUEVA MUTACION EN EL GEN LAMP2

C. Gémez-Lado ?, A. Viso-Lorenzo ®, S. Teijeira-Bautista®,

S. Miranda-Ponte ¢, C. Navarro Fernandez-Balbuena ®,

J. Eiris-Pufial %, M. Castro-Gago ¢

2 Neurol ogfa Pediatrica. Complejo Universitario. ° Pediatria. Hospital Cristal
Pifior. Ourense. ¢ Anatomia Patol 6gica. Hospital Meixoeiro. Vigo. ¢ Neurologia
Pediatrica. Hospital Clinico Universitario.

Introduccion. Laenfermedad de Danon o miopatia vacuolar autofé&
gica con miocardiopatia y retraso mental es un proceso multisisté-
mico secundario a una deficiencia en una proteina de la membrana
lisosdmica denominada LAMP2, cuyo gen esta situado en € cro-
mosoma Xg24. Objetivos. Comunicar un nifio de 13 afios de edad
con esta entidad debida a una nueva mutacién en el correspondien-
te gen. Pacientes y métodos. Nifio de 13 afios de edad con macroso-
mia, torpeza motora, ligera debilidad de las extremidades inferio-
res, atrofia peroneabilateral con pies cavo-valgos, Gowers positivo,
hiperlordosislumbar, dificultad escolar parael aprendizaje, aumen-
to sérico dela creatincinasa (CK), transaminasa glutamico oxal acé-
tica (GQOT), transaminasa glutamico pirtvica (GPT) y lactatodeshi-
drogenasa (LDH), electromiografia con patrén miopético, patron
electrocardiografico compatible con € sindrome de Wolf-Parkin-
son-White. Su madrey la abuela maternafallecieron de un proceso
cardiaco a los 35 y 45 afios, respectivamente. Resultados. En €l
examen histol 6gico de la biopsia muscular se observé la existencia
de una miopatia vacuolar. Mediante inmunomarcaje se demostro la
ausencia muscular de la proteina LAMP2. En el estudio genético
molecular del gen LAMP2 se observo la insercion de una citosina
en el nucledtido 1074, situado en el exon 8 del citado gen. Conclu-
siones. Esta posibilidad diagnostica debe tenerse presente ante un
nifio con debilidad muscular asociada a participacion cardiacay a
un retraso mental habitualmente de grado leve. Para su confirma-
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cion diagnostica es fundamental determinar la proteina LAMP2 y
realizar €l correspondiente estudio genético molecular.

013.

DIAGNOSTICO MOLECULAR DE EPILEPSIA
MIOCLONICA GRAVE DE LA INFANCIA

P. Gomez-Garre 2 E. Aller-Arranz & C. Almaraz-Pro 2,

J.J. Garcia-Pefias® A. Martinez-Bermejo 2 J. Pérez-Pérez °,
M. DeVicente-Garcia®, JM. Serratosa

2 Neurologia. Fundacién Jiménez Diaz. © Segugen. Madrid.

Introduccion. Laepilepsiamioclénicagrave delainfancia(EMGI), o
sindrome de Dravet, es una encefal opatia epil éptica asociada a far-
macorresistencia y deterioro neurolégico, que se ha relacionado
con variaciones en los genes SCN1A y GABRG2. Con €l fin de rea-
lizar un diagndstico precoz que permitainiciar un tratamiento mas
efectivo, hemos desarrollado una plataforma para la deteccidn
répida de mutaciones y deleciones en estos genes. Objetivos. Vali-
dar una plataforma diagnostica para €l cribado de mutaciones en
los genes relacionados con EMGI, SCN1A y GABRG2 Pacientesy
métodos. Utilizacién de técnicas de resecuenciacion y MLPA (del
inglés multiplex ligation-dependent probe amplification) en nueve
pacientes con fenotipo de EMGI y en tres controles. Resultados.
Se han encontrado variaciones susceptibles de ser |as responsables
de la enfermedad en seis pacientes. Todas estas variaciones se
encontraban en el gen SCN1A y no se han descrito con anteriori-
dad e incluyen: dos mutaciones que dan lugar a un cambio en la
fase de lectura, tres producen un cambio de aminoacido, una es
una del ecion de tres nucledtidos que elimina un aminoéacido, y otra
es una delecion que afectaba a los 11 dltimos exones del gen
SCN1A. También encontramos un polimorfismo en la secuencia
codificante del exén 3 en uno de los pacientes. Conclusiones.
Hemos desarrollado una plataforma de diagndstico genético para
pacientes con fenotipo EMGI que ha demostrado ser €ficiente y
rapida en la bisqueda de mutaciones asociadas a este sindrome.
Esta plataforma constituye una herramienta eficaz para facilitar el
trabajo del clinico, permitiendo un diagndstico més preciso de esta
grave enfermedad.

014.

ATAXIA CEREBELOSA DE NORMANY ATAXIA
CEREBEL OSA DE JAEKEN. UNA MISMA ENTIDAD...?

C. Sierra-Corcoles 2 R. Parrilla-Mufioz & M.C. Martinez-Padilla®,
L. Millan-Miralles®, E. Quintana-Campos ¢, P. Briones-Godino ©,
J. delaCruz-Moreno ®

2 Unidad de Neuropediatria. ® Pediatria. Hospital Universitario Complejo
Hospitalario de Jaén. Jaén. © Instituto de Bioquimica Clinica. Barcelona.

Introduccion. La enfermedad de Norman-Jaeken es la denomina-
cion propuesta por Pascual-Castroviejo para definir una entidad
gue engloba la ataxia cerebel osa de Norman y €l trastorno congéni-
to en laglicosilacion de proteinas tipo la (CDG la) o sindrome de
Jaeken; este Ultimo constituye la base bioquimica de los cambios
histol6gicos en €l cerebelo de la ataxia de Norman. El estudio de
dos hermanos sobre la base de criterios neurorradiol 6gicos, clini-
cos y evolutivos nos llevé a diagndstico de sindrome de Norman.
Cuando se empezd a relacionar dichas entidades, nos indujo a la
investigacion de CDG la, confirmandose la alteracion. Caso clini-
co. Dos hermanos, nifia de 13 afios y nifio de 9, hijos de espafiol y
rusa. Estudiados por desfase en el neurodesarrollo, hipotonia, ata-
xia no progresiva, microcefalia, retraso de lenguaje, disartria y
estrabismo, resonancia magnética de imagen (RMI) con hipoplasia
global cerebelosa, siendo mas grave en vermis'y 2/3 inferiores de
hemisferios cerebelosos con afectacion importante de la corteza.
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Constatadas en edades tempranas, en controles posteriores aumen-
to leve de la atrofia. Actualmente bipedestacion y marcha con pun-
tos de apoyo, sindrome cerebeloso y bradipsiquia. Déficit de anti-
trombina, proteina C, Sy factor XI. Hipogonatrofismo hipergona-
dotréfico (lanifia), disminucion de la conduccion motoray sensiti-
valeve. | soelectroenfoque de transferrina séricay fosfomanomuta-
saindicativos de CDG la, confirmandose por genética molecular la
mutacion heterocigota R123Q, 1F183S, en el cromosoma 16p13.
Conclusiones. Aportamos dos nuevos casos que apoyan la hipétesis
gue la ataxia congénita de Norman y la de Jaeken constituyen una
misma entidad patol 6gica. Enfermedad de Norman-Jaeken.

015.

NEUROPATIA TOMACULAR:
UNA ENTIDAD DE BASE GENETICA

R. Villares-Alonso 2, O. Garcia-Campos &, A. Camacho-Salas 2,
R. Simén de las Heras 2, J. Torres-Mohedas

2 Neuropediatria. Hospital Doce de Octubre. Madrid. ® Neuropediatria.
Hospital de Mdstoles. Méstoles, Madrid.

Introduccion. Laneuropatia tomacular, también [lamada neuropatia
por presion, es una trastorno hereditario autosdmico dominante
asociado con la delecion del gen PMP-22 localizado en el cromo-
soma 17. Cursa con tendencia a desarrollar neuropatias por presion
0 traumati smos minimos. Presentamos tres casos clinicos de neuro-
patia tomacular con genética positiva en la familia. Caso clinico.
Nifiade 11 afios, que se levanta una mafiana con sensacion de acor-
chamiento y pérdida moderada de la extension de los dedos de la
mano izquierda, que persistié dos meses con recuperacion poste-
rior. Electromiograma (EMG): polineuropatia leve desmielinizante
con disminucion de lavelocidad de conduccion motoray sensorial.
Antecedentes familiares: el padre tuvo dos episodios similaresen la
infancia. Estudio genético: padre y paciente portadores de la dele-
cion del gen PMP-22. Nifio de 14 afios que, en un periodo de tiem-
po de dos meses, presenta dos episodios similares de incapacidad
para la dorsiflexion del pie. EMG: polineuropatia desmielinizante
con lesion del nervio cidtico popliteo externo. Estudio genético:
padrey paciente portadores de del ecion del gen PMP-22. Nifio de 5
afios que muestra pardisis radial tras minimo traumatismo. EMG:
polineuropatia desmielinizante con disminucion de la velocidad de
conduccion motoray sensorial. Estudio genético positivo para neu-
ropatiatomacular en pacientey varios familiares por rama materna.
Conclusiones. Se debe sospechar una neuropatia tomacular ante
cualquier mononeuropatiaen lainfanciay practicar estudio genéti-
co en € pacientey lafamilia.

016.

ANOMALIAS CROMOSOMICAS SEXUALES
EN PACIENTES CON DEFICIT COGNITIVOS

V. Delgadillo-Chilavert & C. Boix 2, R. Colomé?, J. Rodriguez 2,
L.Aquino® A. Sans? C. Serra®

@ Neuropediatria. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat,
Barcelona. ° Pediatria. Hospital Clinic de Girona Josep Trueta. Girona.

Introduccion. Se estima que uno de cada 500-1.000 recién nacidos
tienen algun tipo de anormalidad cromosdmica sexual, con un ries-
go de retraso mental 5-20 veces mayor que la poblacién general.
Las anomalias con mayor prevalencia son: sindrome de Klinefelter
47 XXY y sus variantes; sindrome de Turner 45 X , 47 XYY vy for-
mas de mosaicismo. En general, se diagnostican tardiamente por
trastornos pondoestaturales, hormonales como hipogonadismo,
infertilidad o dificultades neurocognitivas. El objetivo es revisar la
presentacion clinica de un grupo de cinco pacientes varones con
cromosomopatias sexuales. Caso clinico. Se describen cinco obser-
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vaciones que consultan a Neuropediatria por: trastornos de aprendi-
zaje en cuatro pacientesy retraso del desarrollo desde e 1.° afio en
uno. El resultado de lavaloracion clinicaindicé la préactica de exa
menes complementarios. Los resultados obtenidos en el cariotipo:
tres casos de sindrome de Klinefelter 47XXY, dos 48 XXYY y
otros dos de sindrome de'Y supernumerario 47 XY'Y, predominan-
do en este Ultimo los trastornos conductuales. Una de las observa
ciones de sindrome de Klinefelter (48 XXY'Y) presentd, ademéas de
la clinica cognitiva/conductual, un teratoma mediastinico. Todos
los pacientes descritos tenian un desarrollo pondoestatural por
encimade +3 desviacion esténdar (DE). L os exdmenes neurocogni-
tivos revelaron rendimiento cognitivo global en la franja limite o
deficiencia leve con perfiles heterogéneos, con un predominio de
afectacion de funciones lingiisticas. Conclusiones. Se destaca el
rendimiento del cariotipo entre los exdmenes complementarios uti-
lizados habitualmente para el estudio del déficit cognitivo. Hay que
considerar las cromosomopatias sexuales en varones con dificulta-
des de aprendizaje y conducta e hipercrecimiento.

Neuroconducta

017

RELACION ENTRE LA PRESENCIA DE RETRASO MENTAL
E ISOFORMASDE LA DISTROFINA EN NINOS
CON DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

I. Marti-Carrera® A. Sistiaga 9, M. Goikoetxea ¢, R. Gaztafiaga °,
J. Garcia®, JM. Prats-Vifiasf, A. Lépez de Munain ©

a pediiatria. ® Neuropediatria. ¢ Neurologia. Hospital Donostia. Donosita. ¢
Neuropsicologia. © Genética. Fundacion Ilundai. Ilundain, Navarra. f
Neuropediatria. Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

Introduccion y objetivos. Estudiar el perfil cognitivo en nifios con
distrofia muscular de Duchenne (DMD) y valorar la correlacién de
éste con €l nimero de isoformas de la distrofina af ectadas segun la
localizacion delamutacién en el gen dmd. Pacientesy métodos. De
17 pacientes diagnosticados de DMD, se seleccionaron aquellos
con edades entre 7 y 16 afios. Fueron estudiados desde el punto de
vista médico, neuropsicoldgico y genético. Resultados. Se estudia-
ron 11 nifios (edad media: 10 afios). 10/11 presentaban una dele-
cion del gen dmd y 1/11 una mutacién puntual. Todos excepto 1
caso rompian e cuadro de lectura. Seglin la localizacion de la
mutacion, en 2/11 casos ésta afectaba Unicamente a las isoformas
detallacompleta (dp427); en 4/11 alasisoformas dp427 y dp260y
en 5/11 alas isoformas dp427, dp260 y dp140. En € momento del
estudio, 5 estaban tomando corticoides. La exploracién neuropsico-
I6gica muestra el siguiente patron: velocidad de procesamiento <
memoria de trabajo < comprension verbal < razonamiento percepti-
vo. 3/11 presentan retraso mental —coeficiente intelectua (Cl) <
70-. El andlisis de asociacion entre €l lugar de lamutaciony el Cl
muestra una correlacion inversa entre el nimero de isoformas afec-
tasy €l CI. Los nifios en tratamiento con corticoides no presentan
un rendimiento inferior. Los pacientes mayores parecen tener un
menor rendimiento en la velocidad de procesamiento de la infor-
macion. Conclusiones. El retraso mental es mas frecuente en aque-
Ilos casos con mutaciones en laregion distal del gen, probablemen-
te por la afectacion de un mayor nimero de isoformas con presen-
ciacerebral.
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018.

EL CUESTIONARIO DE COMUNICACION CCC COMO
MEDIDA UTIL DEL USO PRAGMATICO DEL LENGUAJE

N. Crespo-Eguilaz 2 J. Narbona?
@ Unidad de Neuropediatria. Clinica Universitaria de Navarra.
b Unidad de Neuropediatria. Universidad de Navarra. Pamplona.

Introduccion. Se pretende demostrar que €l cuestionario de comu-
nicacion CCC (Children’s Communication Checklist) (Bishop, 1998)
es una prueba Util para la valoracion del uso contextualizado del
lenguaje en una muestra de sujetos castellano hablantes. Caso clini-
co. Lamuestraclinica esta formada por 226 nifios —de edades com-
prendidas entre los 6 y 12 afios— afectos de trastorno especifico del
lenguaje (n = 86); trastorno por déficit de atencion (n = 70) y tras-
torno de aprendizaje no-verbal o procedimental (n = 70). Todostie-
nen un cociente intelectua (Cl) normal (Cl medio: 90). Se realiza
e cuestionario CCC a los padres de todos |os componentes de la
muestray se comparan |os resultados obtenidos en cada grupo con
un grupo control formado por 32 sujetos del mismo intervalo de
edad. Serealizaun andlisis multivariante discriminante. Conclusio-
nes. Este cuestionario permite discriminar a los nifios con proble-
mas especificos en el uso del lenguaje de los que presentan afecta
cion en ladimensién formal del lenguaje. Por otra parte, facilita el
establecimiento de subgrupos dentro de los nifios con dificultades
en el uso pragmatico del lenguaje.

0109.

ESTUDIO DIAGNOSTICO EN NINOSVALORADOS
POR RETRASO PSICOMOTOR EN UNA UNIDAD
DE NEUROPEDIATRIA: PERiODO 1999-2003

R. Cabrerizo de Diago ? A. Garcia-Oguiza®, Z. Galve-Pradel °,
R. Pinillos-Pison P, M. Pascual-Sanchez °, B. Sebastian-Torres?,
R. Pérez-Delgado ®, J.L. Pefia-Segura®, J. Lépez-Pison®
aCDIAT. Fundacién Atencién Temprana. Fundacion Down. DFA.

b Unidad de Neuropediatria. Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. El retraso psicomotor es motivo de estudio frecuente
en las consultas de Neuropediatria. Pacientesy métodos. Estudio de
exploraciones complementarias realizadas y de diagnosticos fun-
cionales en los nifios val orados por retraso psicomotor en una uni-
dad de Neuropediatria, durante un periodo de 5 afios, menores de 4
afos d iniciarse € estudio, excluidos los falecimientos y los de
fuera de la comunidad auténoma. Resultados. Destacamos: en un
18% de los 185 pacientes no se realiz ninguna exploracién com-
plementaria; el alto porcentaje de pacientes en los que las pruebas
realizadas fueron normales y que aquellos con exploraciones con
valor diagnostico presentaban una historia clinica y/o hallazgos en
la exploracién compatibles con lo encontrado: 1 hipotiroidismo, 1
alteracion de enzimas musculares y biopsia muscular patolégica en
1 caso de enfermedad de Duchenne, 12 con hallazgos en neuroima-
gen, 6 con estudio genético alterado (2 casosde atrofiaespinal, 2 de
hipoacusia no sindrémica, 1 sindrome de Angelman y 1 sindrome
deWilliam-Beuren) y 1 caso con fondo de ojo alterado sugestivo de
retinopatia del prematuro. Los diagnésticos funcionales fueron:
normalidad/retraso madurativo en 48,6%, afectacion motora exclu-
siva —pardlisis cerebral infantil (PCI) o trastorno motor no cere-
bral— en 6,5%, afectacion cognitiva con o sin trastorno motor en
32,5% y trastornos del espectro autista y otros trastornos del com-
portamiento en 12,5%. Conclusiones. Las exploraciones comple-
mentarias raramente establecen diagndsticos previamente no sos-
pechados. Destacamos laimportancia de | os diagnésti cos funciona-
les, fundamentalmente para la intervencién en atencion temprana
de los nifios con retraso psicomotor.
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020.

ESTILO DE APRENDIZAJE PREESCOLAR EN
EL TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION
CON HIPERACTIVIDAD (1): DESARROLLO

M.D.P. Martl'n-Tama%o Blézquez @, C. Céaceres-Marzal 2,

J. Vaquerizo-Madrid

2 Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de TDAH. Hospital Universitario
Materno-Infantil Badajoz. Centro CADAN Atencidn al Neurodesarrollo. Badajoz

Introduccion. Las ‘dificultades tempranas del aprendizaje’ (DTA)
tienen una prevalencia estimada del 1-3%, siendo mas frecuentes
entrelos nifios con trastorno por déficit de atencion con hiperactivi-
dad (TDAH). Objetivos. Determinar |os marcadores del neurodesa-
rrollo que definan si existe un estilo de aprendizaje preescolar
(EAP) propio del TDAH. Pacientes y métodos. Muestra de casos
TDAH (n = 108). Nifios = 84 (77,7%), nifias = 24 (22,2%). Rela-
cion 3,5/1; edad media: 9,75 afios. Edad de consulta: < 7 afios (total
31,5%/nifios 29,8%/nifas 37,5%), entre 8-14 (total 58,3%) y > 14
afos (total 10,2%). Todos los casos son 1.2visita: entrevista estruc-
turada y criterios DSM (del inglés diagnostic and statistical
manual of mental disorders)-IV —ADHD-RS (del inglés attention-
deficit/hiperactivity disorders-ratins scales)—. Resultados. No hubo
datos pre o perinatales de interés. Desarrollo psicomotor lento o
retrasado: 21,2%. Retraso del lengugje: 28,7%. Retraso motricidad
fina 12%. Marcadores precoces del juego: 82,4%. Marcadores
DTA: dificultades para € aprendizaje de las letras y numeros,
motricidad fina y dibujo de la figura humana (40,74, 29,62 y
15,74%, respectivamente; y en el 64,5, 41,9y 25,8% cuando habia
retraso del lenguaje). Conclusiones. Laedad de consultapor TDAH
es cada vez mas temprana e imprime una predisposicion para
aprender. Nuestra experienciarefleja que las DTA son un marcador
del neurodesarrollo precoz en nifios TDAH y que éstos tienen un
EAP predecible y determinante. El estilo de juego disruptivo y el
retraso del lenguaje les predispone a desarrollarlo. Se presentan los
resultados de este estudio basado en un modelo de entrevista clini-
ca estructurada de desarrollo propio.

021

ESTILO DE APRENDIZAJE PREESCOLAR EN
EL TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION CON
HIPERACTIVIDAD (Y I1): TEMPERAMENTO

M.D.P. Martin-Tamayo Bléazquez 2, N. Bejarano ?,

C. Céceres-Marzal 2 J. Vaguerizo-Madrid °

2 Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de TDAH. Hospital Universitario
Materno-Infantil Badajoz. Centro CADAN Atencién al Neurodesarrollo. Badajoz

Introduccion. Los nifios con temperamento dificil (TD) tienen difi-
cultades para controlar las emociones, rigidez cognitivay episodios
de ‘explosion’ desmesurados. Este patron del desarrollo es mas pre-
valente en el trastorno por déficit de atencién con hiperactividad
(TDAH), aunque su interpretacion no siempre es correcta. Objeti-
vos. Nuestro objetivo es investigar el TD propio del TDAH, dife-
renciarlo del transitorio y ‘fisiolégico’, y del trastorno oposicionis-
ta desafiante (TOD). Nos preguntamos si es una fase evolutiva de
ciertos casos de TDAH y un rasgo de su particular estilo de apren-
dizaje preescolar (EAP). Pacientes y métodos. N = 108 casos de
TDAH. La entrevista incluye ocho elementos dentro del bloque 2
que definen el comportamiento explosivo y la conducta desafiante.
Resultados. Distribucién casos TDAH por subtipos: TDAH-da
(subtipo con predominio del déficit de atencidn) (total 20,4%/nifios
21,4%/nifias 16,7%), TDAH-c (combinado) (total 50,9%/nifios
47,6%/nifias 62,5%), otros (total 9,3%/nifios 9,5%/nifias 8,3%). TD
aislado (total 11,1%), TOD aislado (total 13%); TD + TOD (total
52,8%/TDAH-da 36,4%/TDAH-c 60%). Conclusiones. El concep-
to actual de aprendizaje incluye e desarrollo de competencias so-
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cides. El TD hade considerarse, por tanto, entre sus trastornos. En
el TOD, por el contrario, las conductas son planificadasy su actitud
desafiante. En nuestra opinidn, € TD es un rasgo evolutivo, una
manifestacion del TDAH durante la etapa preescolar que define €l
aspecto social del EAP, adiferenciadel TOD, que debe considerar-
se una verdadera comorbilidad. En € primer caso el RL tiene un
papel fisiopatogénico muy claro, que no influye en los nifios con
comorbilidad psiquidtrica de la conducta.

022.

LA ‘PEQUENA FABRICA DE CUENTOS (LPFC)

COMO INSTRUMENTO DIAGNOSTICO-TERAPEUTICO
EN EL TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION

CON HIPERACTIVIDAD

J. Vaguerizo-Madrid 2, B. Gallardo-Pauls ®, C. Céceres-Marzal €,
A. Puertas-Cid 9, F. Estévez-Diaz ¢

2 Unidad de TDAH. Centro Cadan de Atencién al Neurodesarrollo.

Unidad de Neuropediatria del HUMI de Badajoz. ® Departamento de Teor{a de
los Lenguajes. Facultad de Filologia, Traduccién y Comunicacion. Universitat
de Valéncia. Valencia. © Unidad de Neuropediatria. HUMI Badajoz.

d Centro Cadan de Atencién al Neurodesarrollo. Badajoz.

Introduccion. La pequefia fabrica de cuentos (LPFC) es un taller
literario para construir cuentos por escrito. Nuestro grupo laemplea
en un proyecto mas ambicioso de disefio de ‘ etograma’ para trastor-
no por déficit de atencidn con hiperactividad (TDAH) —atravésdela
narrativa se investiga la disfuncion gjecutiva— y como parte de un
programa de entrenamiento lector. Objetivos. Se presentan los pri-
meros datos de esta propuesta de modelo. Pacientes y métodos.
L PFC se construye mediante unatabla blanca (100 x 70 cm) y siete
discos (18 cm). Cada uno representa un elemento del cuento: perso-
najes, objetos y situaciones con ocho paradigmas distintos. El nifio,
a modo de ruleta, elige la estructura basica del cuento que debe
redactar. La sesién se grabaen video. Se analizan 25 textos de nifios
TDAH-combinado de 6-11 afios (narraciones escritas planificadas,
relatos orales, narraciones orales espontaneas de libros o peliculas).
Resultados. A partir delas narraciones el aboradas es posible investi-
gar los niveles narrativo, descriptivo y evaluativo, completando
esquema cognitivo que supone la superestructura del texto con otras
categorias (persongjes, etc.). Se comprueba el déficit en los nifios
TDAH en la gestion de las informaciones que proporcionan los
datos indispensables para la coherencia global de la historia. Con-
clusiones. Observamos, en definitiva, que la elaboracién de textos
narrativos por nifios TDAH puede emplearse como indice vélido
para la evaluacion pragmética de estos hablantes, y consideramos
que LPFC puede ser (itil tanto parala eval uacion complementariade
los nifios con TDAH en el proceso diagndstico, como una excelente
herramienta terapéutica del programa de entrenamiento lector.

023.

FORMASSINTOMATICASEN EL TDAH.

ESTUDIO PROSPECTIVO DE 250 CASOS

A. Ferndndez-Jaén 2, B. Calleja-Pérez °,

D. Martin Ferndndez-Mayoralas & N. Mufioz-Jarefio ©

2 Neuropediatria. Hospital La Zarzuela. Madrid. ° Pediatria. Atencion
Primaria. ¢ Neuropediatria. Hospital Guadalajara. Guadalajara.

Introduccion. El trastorno por déficit de atencidn con hiperactivi-
dad (TDAH) es un trastorno de origen eminentemente genético,
aunque puede ser secundario a patol ogias especificas con participa-
cién neuroldgica. Objetivos. Estudiar patologias con participacion
neurolégica (trastornos neurogenéticos, malformativos, etc.) que
puedan estar presentes en pacientes con TDAH. Pacientes y méto-
dos. Estudio prospectivo de 250 pacientes diagnosticados de TDAH,
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gue acudieron ala consulta por este motivo. Fueron estudiados con
el propdsito de conocer causas que puedan estar relacionadas con
su origen. Aportamos caracteristicas neurofisiol 6gicas —electroen-
cefalograma (EEG)—y cognitivas diferenciales —“WISC-R (Wechsler
Intelligence Scale for Children-reviewed). Resultados. El 33% de
los casos eran formas presumiblemente sintométicas. El origen més
frecuentemente atribuible fue el prenatal (79%), seguido por € peri-
natal y el posnatal. Los paroxismos en € EEG fueron més frecuen-
tes en las formas sintométicas (p < 0,05). No se observaron diferen-
cias significativas en € cociente intelectual (Cl), aunque €l subtest
de digitos fue significativamente inferior en las formas sintométicas.
Larespuesta a tratamiento farmacolégico no difirié respecto a las
formas no sintométicas. Conclusiones. En € contexto diagndstico
del TDAH pueden existir diferentes cuadros con participacion neu-
rolégica, que deben ser filiados adecuadamente.

024.

RELACION ENTRE EL TRASTORNO POR DEFICIT DE
ATENCION/HIPERACTIVIDAD Y LOSTRASTORNOS DEL
SUENO. RESULTADO DE UN ESTUDIO EPIDEMIOLOGICO
EN LA POBLACION ESCOLAR DE LA CIUDAD DE GANDIA

M. TomésVila? A. Miralles Torres®, B. Beseler Soto?

M. Revert Gomar 2 M.J. SalaLanga®? A.l. Uribelarrrea Sierra?®
aServicio de Pediatria. Hospital Francesc de Borja.

b Centro de Salud de Beniopa. Gandia.

Introduccion. Uno de los aspectos claves del tratamiento de los ni-
fios con trastorno por déficit de atencion/hiperactividad (TDAH) es
lavaloracién de la comorbilidad que dicho trastorno presenta. Uno
de los trastornos comdrbidos que se asocia con mas frecuenciaesla
ateracion del suefio. Objetivo. Conocer la frecuencia con la que se
presentan los trastornos del suefio en la poblacién afecta de TDAH.
Sujetos y métodos. Se utilizd la version espariola del Pediatric Seep
Questionnaire, que se distribuyé entre una muestrarepresentativade
la poblacién de estudiantes de la ciudad de Gandia. Resultados.
Contestaron la encuesta un total de 887 sujetos (68% de responde-
dores). Las ateraciones del suefio que se asocian de forma claracon
lastresvariables del TDAH estudiadas son: ronquido (roncar mésde
la mitad de la noche), enuresis, trastornos del movimiento ritmico,
presentar mas de dos despertares nocturnosy resistenciaaacostarse.
Se relacionan Gnicamente con algunade las tres variables estudiadas
los trastornos del movimiento respiratorio relacionado con el suefio,
bruxismo, somniloquia, excesiva somnolencia diurna, despertares
precoces y responder afirmativamente ala pregunta ‘ ¢Je cuesta dor-
mirse por la noche? . Conclusiones. Nuestro trabajo demuestra que
la poblacion afecta de TDAH tiene un mayor nimero de trastornos
del suefio. De particular interés pensamos que es la relacion con la
enuresis por lasimplicaciones clinicas que pueda tener.

Exploraciones y procedimientos

025.

ANOMALIASDEL CEREBELO DIAGNOSTICADAS
PRENATALMENTE MEDIANTE RESONANCIA
MAGNETICA FETAL

C. Escofet-Soteras 2, C. Martin-Martinez °, C. Fernandez-Zurita?,
L. Serra-Azoara®, S. Pina-Pérez , |. Lorente-Hurtado @
 Neuropediatria. Hospital de Sabadell. ® Unidad de Diagnéstico por la Imagen.
UDIAT-CD. ¢ Ginecol ogia-Obstetricia. Hospital de Sabadell. Sabadell.

Introduccion. Los recientes avances que se han producido en las téc-
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nicas de diagndstico prenatal han permitido dar un importante im-
pulso al diagndstico de las anomalias del sistema nervioso central
(SNC). La ultrasonografia (US) es el método de estudio rutinario
para €l cribaje de anomalias anatémicas fetales, pero tiene limita-
ciones y, por €llo, son necesarias otras técnicas de diagnostico no
invasivas para €l feto. La resonancia magnética (RM) se ha conver-
tido en una excelente alternativa. Objetivos. Analizar las anomalias
cerebel osas diagnosti cadas prenatal mente en nuestro centro y valo-
rar la aportacion de la resonancia magnética fetal (RMF) en su
diagndstico y tratamiento. Pacientes y métodos. Desde €l afio 1997
se ha diagnosticado prenatalmente a 25 pacientes de anomalias de
cerebelo. El estudio con RMF se hizo por sospecha clinica o ultra-
sonogréfica de anomalia fetal. Todas las anomalias se han confir-
mado después de nacer o por los hallazgos de la necropsia. Resulta-
dos. Las anomalias detectadas fueron: hipoplasia cerebelosa (n =
5), displasia cerebelosa (n = 2), malformacion de Dandy-Walker (n
= 6), rombencefalosinapsis (n = 2), sindrome de Joubert (n = 1),
hemorragia cerebelosa (n = 1), malformacion de Chiari (n=8). Las
anomalias de cerebelo fueron aisladas en 8 casos y asociadas a
otras anomalias en 17. La RMF aport6 datos adicionales en 8 fetos
(32%) y cambi6 la actitud terapéutica en 2 (8%). Conclusiones. La
ecografia puede tener limitaciones en la correcta valoracion del
cerebelo fetal debido alamalavision por laposicion del feto o por
la excesiva osificacion de los huesos craneales. La RM ofrece
informacion adicional muy valiosa para €l neuropediatra, orientan-
do en € prondstico y tratamiento de estos nifios.

026.

ANOMALIAS CONGENITASDE LOSPARES CRANEALES.
ESTUDIO DE UNA FAMILIA

C. CéaceresMarzal 2 P Martin-Tamayo Blazquez °,

J. Vaquerizo-Madrid ©

2 Unidad de Neuropediatria. Departamento de Pediatria. ° Pediatria.

¢ Neuropediatria. Hospital Materno-Infantil Perpetuo Socorro. Badajoz.

Introduccion. Las anomalias congénitas del tronco cerebral pueden
afectar a cualquiera de los pares craneales. Entre €llas destacamos
lapardlisis facial congénita hereditaria, que afecta exclusivamente
a VIl par craneal, y €l sindrome de Moebius, que se caracteriza por
pardlisisfacial generalmente asociadaapardisisdel VI par craneal,
gue en lamayoria de los casos son esporadicos, aunque se han des-
crito formas hereditarias. Caso clinico. Varén que present6 al naci-
miento hipotoniaaxia con facies miopatica, trastorno de deglucion
y contractura de dedos. A |os 8 afios es valorado en nuestra consul -
ta, donde se detectaunapardisisdel VII, IX y X parescranealessin
afectacion oculomotora. Valoramos también a sus dos hermanos
gemelos de 4 afios de edad y a la madre. El primer gemelar es un
varén que presento a nacer, a igual que su hermana gemela, hipo-
tonia, facies inexpresiva, succion débil e hipoacusia neurosensorial
grave y que actualmente presenta pardlisis del VII, VIII, IX, X y
X1l pares craneales. Su hermana gemela tiene afectados e VII,
VIII, IX, X pares craneales. La madre presenta hipoacusia para
sonidos agudos bilaterales y afectacion leve del VII, IX y X pares
craneales. Conclusiones. Creemos que nuestros casos podrian
corresponder aunaformafamiliar del sindrome de Moebius, pese a
gue ninguno de ellos presenta pardisis del VI par craneal. Destaca-
mos el amplio espectro de afectacion clinica, y la estabilizacion de
los sintomas en las formas familiares, cuyo origen podria estar en
un trastorno complejo del desarrollo del troncoencéfalo.

S60

0o27.

ERRORESEN EL DIAGNOSTICO DE PAPILEDEMA
EN PACIENTESPEDIATRICOS

V. Delgadillo-Chilavert M. Vidal ® J. Campistol 2
2 Neuropediatria. ® Oftalmol ogia. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. El papiledema es una tumefaccion papilar secundaria
aun aumento delapresion intracraneal y €l pseudopapiledemaesla
elevacion del disco Optico, con o sin borramiento de los margenes
por multiples causas. Ambas entidades frecuentemente se confun-
den en la préctica clinica. Objetivos. Confirmar los diagndsticos de
papiledemay determinar la causa més frecuente. Pacientes y méto-
dos. Revision de historias de menores de 15 afios, remitidos a
Urgencias con sospecha de papiledema, a quienes se le realiz6 una
exploracion oftalmolégica y segun los hallazgos realizacion de:
ecografia ocular, resonancia magnética (RM) cerebral, angiografia
fluoroscopica (AGF), campimetriay puncién lumbar. Resultados.
Fueron analizadas 20 historias clinicas. Edad: de 7 meses a 14
afos. Motivo de consulta: cefalea (12/20), diplopia (4/20), macro-
cefalia (1/20), aumento de presion intraocular (1/20), hallazgo ca-
sual (2/20). Hallazgos oftalmol égicos: drusas intrapapilares (8/20),
confirmado por ecografia ocular en todos los casosy en algunos de
ellos por RM cerebral, hipertension endocraneal benigna (3/20),
hidrocefalia externa benigna (1/20), hipermetropia (4/20), malfor-
macién de Arnold Chiari (2/20) e hipertiroidismo (1/20). En la
mayoriade |os casos se confirmd el diagndstico de pseudopapilede-
ma, siendo la causa mas frecuente la presencia de drusas intrapapi-
lares enterradas. S6lo en 3 casos de hipertension endocranea be-
nignay en 1 hidrocefalia externa se objetivd papiledema. Conclu-
siones. La realizacion de un buen examen oftalmoldgico y la utili-
zacion de métodos de diagndsticos sencillos, como la ecografia
ocular, ayudan a esclarecer en muchos casos € diagndstico de
pseudopapiledema, evitando errores en el tratamiento.

028.

PUNCION LUMBAR DIAGNOSTICA EN URGENCIAS:
REVISION DE NUESTRO PROTOCOLO

B. Sebastian-Torres? R. Pérez-Delgado ®, D. Sagarra-Mur 2,
M. Lafuente-Hidalgo °, A. Garcia-Oguiza®, J. Lépez-Pison ,
J.L. Pefia-Segura®, JR. Garcia-Mata, M.C. Garcia-Jiménez ©,
C. Campos-Callgja®

2 Neurol ogfa. Hospital Universitario Miquel Servet. ° Pediatria.

¢ Neuropediatria. ¢ Unidad de Calidad Asistencial. ¢ Urgencias Pediatricas.
Hospital Infantil Miguel Server. Zaragoza.

Introduccion. En nuestro servicio estamos protocolizando las ac-
tuaciones en Urgencias, con e objetivo de mejorar y reducir la
variabilidad. La protocolizacion incluye la eval uacion. L os protoco-
los y las evaluaciones son presentados en sesiones clinicas Objeti-
Vos, pacientes y métodos. Se revisaron los informes de urgencias y
las historias clinicas de los nifios con edades comprendidas entre 1
mes y 14 afios de edad, sometidos a una puncion lumbar (PL) diag-
néstica en Urgencias desde enero hasta diciembre de 2006. Se
excluyeron los casos de Neonatal y Oncologia. Se analizaron lacons-
tanciadelostresindicadores establecidos en e protocolo, |as causas
que motivaron larealizacion de la PL, los diagndsticos finales y las
complicaciones que aparecieron. Resultados. Se recogieron 33 pa-
cientes sometidos a PL ante sospecha de meningitis o encefalitis. Se
recogio el consentimiento informado en el 75,8% de |os casos, pero
s0lo se hizo constar en € 15,2% de las historias clinicas. En €
81,8% de los nifios no constaba la aplicacion de pomada anestésica.
El Glasgow figurabaen el 30,3% delos casos. El 75,8% delos nifios
presentaba fiebre y € 45,5% sindrome meningeo. 19 de los casos
fueron diagnosticados de meningitis o encefalitisy en 8 € liquido
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cefalorraquideo fue normal. 2 nifios presentaron cefalea pospuncion
y 3 dolor lumbar. Conclusiones. Es necesaria la constancia escrita
en las historias clinicas de |los datos més relevantes. La protocoliza-
cién precisade evaluaciones periddicas y de un cambio de actitudes,
en un proceso continuado que no tiene punto final.

029.

NEUROPATIAS SENSITIVASAUTONOMICAS
HEREDITARIAS: ABORDAJE DIAGNOSTICO
E IMPORTANCIA DEL TRATAMIENTO MULTIDISCIPLINAR

J. Rodriguez-Herrera@ J. Colomer 2 A. Nascimento 2 A. Sans?,
J. Campistol 2 C. Serra®, V. Delgadillo

@ Neuropediatria. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LIobregat,
Barcelona. ° Pediatria. Hospital Universitari de Girona Dr. Josep Trueta. Girona.

Introduccion. Las neuropatias sensitivas autondémicas hereditarias
(HSAN) son un grupo de entidades clinicay genéticamente hetero-
géness, de baja prevalencia y dificil diagndstico. Se han descrito
cinco tipos diferentes. Caso clinico. Hemos tenido la oportunidad
de estudiar cuatro pacientes correspondientes a dos familias, cuyos
fenotipos clinicos corresponden a HSAN tipo IV y tipo V. Los dos
primeros casos son hermanos, varones, de 26 y 19 afios. Ambos con
insensibilidad & dolor y a la temperatura, trastornos autonémicos
importantes, anhidrosis, pérdida de piezas dentales, lesiones troficas
cutaneas (hiperqueratosis pamar) y dseas, multiples mutilaciones,
deformidades osteoarticulares, queratopatias y trastornos conduc-
tuales. Los otros dos, también hermanos, nifio de 3 afiosy nifiade 2,
de padres sanos no consanguineos. Ambos presentan alteraciones en
la sensibilidad dolorosa, desarrollo psicomotor normal, automutila-
ciones, mltiples fracturas, quemaduras y lesiones de osteomielitis,
todo sin signos clinicos de dolor asociado. La ausenciade lafuncion
protectora del dolor ante estimulos nocivos anula € desarrollo de
actitudes de autoproteccion que se evidencian en una conducta de
hiperactividad sin aparente precaucién. Conclusiones. El diagnosti-
co de las HSAN es fundamental mente clinico, complementado por
estudios neurofisiol gicos y genéticos. En ocasiones, como en nues-
tros casos de HSAN tipo V, € diagnéstico puede constituir un reto.
LasHSAN disminuyen lacalidad de viday conducen a discapacida-
des, producidas por los multiples traumatismos y la dificultad de
prevencion sin una vigilancia permanente. Un cuidado multidisci-
plinar y especiaizado, junto con una eficaz colaboracion de los
padres, son necesarios para permitir una evolucion relativamente
satisfactoriay minimizar las complicaciones neurotroéficas.

030.

SINCINESIASDE MIEMBROS SUPERIORESEN PACIENTES
CON RETRASO MENTAL Y TRASTORNOS DE CONDUCTA
FRENTE A CONTROLES SANOS

A.DelLaMorena? F. Carratala®, A. Castro ¢, R. Almendral &

L. Carratala®

2 pediatria. ® Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario de San Juan
de Alicante. Alicante. © Pediatria de Atencién Primaria. ¢ Pediatria.
Pregraduado. Centro de Salud Florida.

Introduccion. Hemos descrito sincinesias de miembros superiores (ab-
duccion de las manos 'y brazos) en pacientes con diferentes patol ogi-
as neuropedidtricas, encontrando un descenso de su intensidad con el
aumento de laedad del sujeto. Objetivos. Diferenciar el ritmo de des-
aparicion de las sincinesias en pacientes afectos de retraso mental
(RM) y trastornos de comportamiento con relacion a un grupo con-
trol extrahospitalario. Pacientes y métodos. Se toman 35 pacientes
sanos de un centro de atencién primaria, y 28 con RM y 32 con tras-
tornos de conducta (TRC) de procedencia hospitalaria. Se lesindica
que realicen una apertura de los pies en angulo de 45° desde la posi-
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cion de firmes. Esto provoca una reaccion sincinésica puntuada co-
mo: O (ausencia de movimientos), 1 (leves movimientos de los de-
dos), 2 (movimiento de lamano con rotacién externa), 3 (movimien-
to del antebrazo), 4 (movimiento del brazo), 5 (movimientos acom-
pafiantes de tronco) y 6 (pérdidadel equilibrio), analizados cada brazo
por separado —miembro superior izquierdo (MSI) y derecho (MSD)-.
Todos fueron grabados en video y puntuados por ocho revisores en
los patol 6gicos, y tres en los controles (comunes a ambos grupos). Se
andiza la correlacién con la edad decimal por grupos. Resultados.
Los controles presentaron parael MSI r =616 (p = 0,0001); MSD
r =-0,66 (p = 0,0001); parael RM en & MSI r = -0,47 (p = 0,01);
MSD r =-0,46 (p = 0,014); y paralos TRC en el MSI r =-0,546
(p=0,001) y MSD r =-0,408 (p = 0,02). Conclusiones. La desapa-
ricion progresiva con la edad de las sincinesias, se hace menos evi-
dente entre los pacientes con RM y TRC que en los controles.

031.

CODIFICACION PARA NEUROLOGIA INFANTIL

BASADA EN LA CLASIFICACION INTERNACIONAL

DE ENFERMEDADES-9, 5 ED (2006). ADAPTACION
REALIZADA POR EL GRUPO DE TRABAJO DE

LA SOCIEDAD ESPANOLA DE NEUROLOGIA PEDIATRICA

A. Garcia-Pérez 2 M.A Martinez-Granero 2 A. Verd(i ®, P. Castro ¢,
C. Garzo ¢, M. Vézquez ¢, A. Martinez-Bermejo ¢, R. Simén €,

B. Martinez, V. San Antonio 9, T. De Santos ", M. Llanos’,

R. Cazorla/

aFundacion Hospital Alcorcon. Madrid. ® Hospital Virgen de la Salud. Toledo.
©Hospital Gregorio Marafion. ¢ Hospital La Paz. € Hospital 12 de Octubre.
fHospital de Getafe. 9Hospital Clinico de Madrid. " Fundacién Jiménez Diaz.
"Hospital Leganés. ! Hospital de Fuenlabrada. Madrid.

Introduccion. Lapoliticade calidad asistencial requiere lainforma-
tizacion de diagndsticos y procedimientos para facilitar el proceso
de toma de decisiones a los gestores sanitarios. En el VIl Congreso
de la Sociedad Espafiola de Neurologia Pediétrica (SENP) (2006)
se constituy6 el grupo de trabajo (GT) de codificacion en Neurope-
diatria basada en la clasificacién internacional de enfermedades
(CIE)-9, con acuerdo de la junta directiva. La CIE-9, sistema de
codificacion internacionalmente utilizado y aceptado, tiene impor-
tantes limitaciones en Neuropediatria por: 1. Abundancia de diag-
nosticos sintométicos y poco especificos; 2. Nimero abrumador de
diagnosticos actuales con base bioquimica/genética. Por €ello, la
CIE-9 no se adecua a las clasificaciones recientes de la patologia
neuropediatrica. Material y métodos. Se recogen los diagnésticos y
procedimientos més frecuentes en Neuropediatriay se les asigna el
codigo mas apropiado de la CIE-9. Se codifican ‘ motivos de con-
sulta’ por €l interés de conocer |a patol ogia referida (estudios epide-
miolégicos, asignacion de recursos, etc.). Secciones: a) neurologia
perinatal y fetal; b) malformaciones del sistema nervioso central
(SNC), malformaciones craneales, hidrocefalia; c) sindromes mal-
formativos, trastornos cromosomicos/gendmicos; d) sindromes
neurocuténeos; €) pardlisis cerebral infantil (PCl), trastornos movi-
miento; f) retrasos del desarrollo, aprendizaje y conducta; g) epi-
lepsia, trastornos paroxisticos no epilépticos (TPNE), patologia
suefio; h) cefaleas; i) patologia infecciosa e inflamatoria; j) patolo-
gia vascular; k) patologia traumética, toxicay iatrogénica; 1) pato-
logia tumoral; m) errores congénitos del metabolismo (ECM) con
repercusién neurol 6gica; n) enfermedades neurodegenerativas, leu-
codistrofias; 0) otoneurologia; p) neurooftalmologia; q) patologia
vertebral y delamédulaespinal; r) neuromuscular; s) procedimien-
tos diagndsticos; t) procedimientos terapéuticos; u) motivos de con-
sulta. Conclusiones. Esta adaptacion facilita la utilizaciéon de la
CIE-9, permite una codificacion consistente y uniforme de diag-
nasticos neuropedidtricos con un sistema aceptado, y posibilita la
elaboracion de bases de datos con criterios comunes que permitan,
al compartir lainformacion, realizar estudios multicéntricos.
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032.

APROXIMACION AL ‘IMPACTO’ DE LASREVISTAS
NEUROLOGICAS: ESTUDIO DE LOSINDICADORES
BIBLIOMETRICOSEN JOURNAL CITATION REPORT-2005

J. Gonzélez De Dios? R. Aleixandre-Benavent °

@ Servicio de Pediatria. Hospital de Torrevigja. Torrevigia, Alicante.
b Instituto de Historia de la Ciencia y Documentacién Lopez Pifiero.
Universidad de Valencia-CSIC. Valencia.

Introduccion. Hay muchas revistas dedicadas a ciencias neurol 6gi-
cas, que en Journal Citation Report (JCR) se dividen en dos areas
de estudio: Neurosciences y Clinical Neurology. Objetivos. Andli-
sis bibliométrico de las revistas neuroldgicas en JCR. Pacientes y
métodos. Fuente de estudio: SCI-JCR 2005. Variables analizadas:
numero de articul os publicados (NA), factor deimpacto (FI) e indi-
ce de inmediatez (I1). Resultados. En € érea Neurosciences se
encuentran censadas 200 revistas y 148 en Clinical Neurology.
Neurosciences: clasificacion del FI: 82 con FI entre 0-1,999, 74
entre 2-3,999, 33 entre 4-7,999, 6 entre 8-11,999y 5> 12. El mayor
FI corresponde a Annu Rev Neurosci (24,184) y Nat Rev Neurosci
(20,951). Sdlo 21 revistas presentan un |1 > 1. Dos revistas espafio-
las: Actas Esp Psiquiatr (NA =58, FI = 0,286, || =0,017) y Neuro-
cirugia (NA =47, FI =0,232, || =0,340). Clinical Neurology: cla-
sificacion del FI: 86 revistas con Fl entre 0-1,999, 46 entre 2-3,999
y 16 > 4. El mayor FI corresponde a Lancet Neurol (11,231) y Ann
Neurol (7,571). S6lo 13 revistas presentan un Il > 1. Dos revistas
espafiolas: Neurologia (NA = 65, Fl =0,571, Il =0,292) y Rev Neu-
rol (NA =233, Fl =0,391, Il =0,129). Conclusiones. Ampliarepre-
sentacion de revistas neurol égicas (304) sobre las 6.089 del JCR-
2005. Difieren las caracteristicas bibliométricas, segin sea un area
maés clinica (Clinical Neurology) o mas experimental (Neuroscien-
ces). De las 26 revistas espafiolas incluidas, Unicamente 17 corres-
pondian a biomedicina: la que mas revistas contiene es el érea de
Farmacologia clinica (4 revistas), a continuacion €l area de Neuro-
logia, con 3 (Neurologia, Rev Neurol y Neurocirugia).

Movimientos anormales

033.

VERTIGO POSICIONAL BENIGNO EN UN LACTANTE

JM. Prats-Vifies, M.J. Martinez-Gonzélez, A. Garcia-Ribes
Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. Baracaldo, Vizcaya.

Introduccién. Describir un lactante con eventos complejos que re-
sultaron ser un vértigo y la estrategia de tratamiento seguida, mos-
trando uno de los accesos en video. Caso clinico. Nifia de 7 meses
que acude a consulta por aparicién de unos accesos de interrupcion
delaactividad, acompafiados de movimientos répidos de los ojos de
duracién breve y que sobrevenian durante la alimentacion a pecho.
S6lo se habian observado cuando tomaba del pecho izquierdo.
Durante € dia, la nifia tenia tendencia a colocar la cabeza rotada
hacia laizquierda, evitando su rotacion haciala derecha, detal for-
ma que habia desarrollado una marcada plagiocefalia postural. Los
eventos consistian en laaparicién de movimientos horizontal es répi-
dosdelosojosy lainterrupcion delaactividad, irguiendo la cabeza,
con lo que a poco cesaban los movimientos oculares y el malestar.
Pruebas complementarias: se obtuvo un trazado electroencefal ogré-
fico (EEG) durante la lactancia sobre € pecho izquierdo que no
mostré alteraciones durante el evento. Unatomografiaaxial compu-
tarizada (TAC) de pefascos fue normal. Tratamiento terapéutico:
enfocado como un vértigo posicional benigno, se procedio a desen-
sibilizar € laberinto con aplicacion de maniobras de inclinacion
cefélica alternante en series de unos cinco minutos y varias veces al
dia. Al cabo de una semana, estos eventos se fueron haciendo cada
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VEzZ mMas raros, sin recurrencias posteriores. La nifia en la actualidad
tiene 16 meses, su desarrollo psicomotor es normal y la plagiocefa
lia se ha corregido espontaneamente. Conclusiones. Consideramos
gue estos eventos pueden clasificarse dentro del concepto de vértigo
posicional benigno, aunque su fisiopatologia no esta clara.

034.

DIAGNOSTICO RETROSPECTIVO DE KERNICTERUS
EN PACIENTE CON EPILEPSIA GENERALIZADA
Y RETRASO PSICOMOTOR GRAVE

A.delaMorena? F. Carratal4®, P Andreo 2 K. Hervéas?
2 Pediatria. ® Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario
de San Juan de Alicante. Alicante.

Introduccion. La encefalopatia connatal hiperbilirrubinémica en el
recién nacido a término es rara en el primer mundo; sin embargo,
sigue siendo una causa frecuente de encefal opatias estéticas en pai-
ses en vias de desarrollo, por lo que su diagndstico puede ser omiti-
do en nuestro medio. Descripcion de un caso de kernicterus, en
paciente de 2 afios que se atiende como consecuencia de una epi-
lepsia con convulsiones tonicocldnicas generalizadas, no tratadas.
Caso clinico. Paciente de 2 afios, producto de parto gemelar domi-
ciliario en el Africa subsahariana, sin incidencias significativas, e
ingreso a cuarto dia de vida con ictericia durante tres semanas. Se
refieren dificultades en el desarrollo a los 4 meses, y empeora a
afio de vida. A su ingreso presenta movimientos disténicos sobre
hipertonia, con un retraso madurativo grave. No tiene contacto
visual, ni reaccion a sonido, ni control cefédlico, ni sedestacion, ni
bipedestacion, los reflgjos bloqueados y los movimientos coreoate-
tésicos generalizados (video). Los estudios de aminoacidos (AA),
acidos organicos, perfil hepético y renal, son normales. Electroen-
cefalograma (EEG) normal tras inicio del tratamiento con é&cido
valproico (AVP), que resulta eficaz en la detencién de las crisis de
formainstantanea. El estudio de resonancia magnética (RM) mues-
tra hiperecos en €l globo palido bilateral que, junto al cuadro clini-
co y completar la anamnesis con traductores, permite €l diagnosti-
co. La paciente mejora tras la administracion de farmacos antiepi-
Iépticos (FAE), tanto de la epilepsia como de los trastornos del
movimiento. Conclusiones. El kernicterus debe ser considerado co-
mo causa frecuente de encefalopatia estética en pacientes proce-
dentes de lainmigracién cuya historia perinatal tuviese lugar en pai-
ses en vias de desarrollo.

0O35.

DISTONIA SENSIBLE A LEVODOPA (SINDROME DE
SEGAWA) EN LA INFANCIA: A PROPOSITO DE UN CASO

M.C. Garzo-Fernandez, H. Avellon-Liafio,

L. Mérquez De La Plata-Alonso, M.I. Pescador-Chamorro,
M. Vézquez-L 6pez, P. Castro de Castro

Seccion de Neuropediatria. Servicio de Pediatria.

Hospital General Universitario Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccion. Las distonias son €l tercer trastorno pediatrico del
movimiento mas frecuente, tras la espasticidad y lostics. La disto-
nia sensible a Dopa es una enfermedad autosdémica dominante des-
crita por Segawa (1971); constituye un cuadro disténico de inicio
en preescolares (2-5 afios), asociando posible parkinsonismo, con
intensidad fluctuante alo largo del diay excelente respuestaalevo-
dopa. El 50% de los casos se produce por mutacién del gen GTP-
ciclohidrolasa-I. Caso clinico. Nifia de 8 afios con dificultad parala
marcha desde los 3 afios de edad, con empeoramiento progresivo,
asociando esguinces recidivantes. Diagnosticada de pie equinovaro
neuromuscular, ingresé para estudio. Antecedente materno de espi-
na bifida oculta. Exploracion neurolégica: torpeza motora, claudi-
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cacion de pierna derecha y marcha en segador, con posicion de
dedos del pie en hiperextension, primer dedo en martillo; en decd-
bito supino rotacion interna de pie izquierdo con postura disténica
de dedos (en abanico). Imposibilidad para marcha de puntillas.
Estudios electrofisiol6gicos y de neuroimagen normales. Explora-
cion oftalmoldgica y estudio hematoldgico y metabdlico (cobre,
aminoécidos, cidos organicos plasméticos y urinarios, lactato y
carnitina en sangre) normales. Iniciatratamiento con levodopa-car-
bidopa, con notable mejoriaalos 15 dias. Estudio de neurotransmi-
sores en liquido cefalorraquideo (L CR): disminucion de neopterina
y biopterina; se sospecho de déficit de guanosina trifosfato (GTP)-
ciclohidrolasa-l, estando actualmente su correspondiente estudio
genético pendiente de resultado. Realizado estudio genético de tor-
sina (DYT1) El caso previo muestra la necesidad de sospechar esta
entidad en pacientes dist6nicos con empeoramiento clinico progre-
sivo a lo largo del dia, y la importancia de un tratamiento precoz
con |levodopa-carbidopa en nifios con distonia.

Leucodistrofia y metabolismo

036.

ALTERACIONES SECUNDARIAS
DE LOSNEUROTRANSMISORES

V. Gonzélez-Alvarez 8, A. Garcia-Cazorla®, B. Pérez-Duefias ?,
M. Serrano ®, A. Ormazabal ¢, M. Pineda-Marfa?,

E. Fernandez-Alvarez 2 R. Artuch ©

2 Neuropediatria. ® Neonatol ogia. © Bioquimica Clinica.

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

Introduccion. Las aminas biégenas (dopamina, serotonina) son
neurotransmisores (NT) que desempefian un papel crucial en la
diferenciacion y crecimiento neuronal, y cuyos metabolitos se pue-
den determinar en €l liquido cefalorraquideo (LCR) —HVA (homo-
vanilic acid) paraladopamina, 5-HIAA (5-hydroxyindolacetic acid)
parala serotonina—. Las ateraciones secundarias (AS) de estos NT
no se deben a errores congénitos del metabolismo en sus vias de
sintesis, que serian los déficit primarios. Hasta la fecha existen
escasos estudios sobre las AS de la neurotransmision cerebral en
enfermedades neurol égicas. Objetivos. Identificar posibles factores
relacionados con AS de los NT en nifios con enfermedades neuro-
|6gicas. Pacientes y métodos. Entre 2002 y 2006 se analizaron 431
muestras de L CR de pacientes con encefal opatias no filiadas a ini-
cio del estudio. En ellos se estudiaron las aminas biogenas (HVA y
5-HIAA) y las pterinas (cofactores). Resultados. 5 pacientes (1,1%)
presentaron deficiencias primarias de NT frente a 103 (23,8%) con
AS (77 descenso del HVA, 60 descenso del 5-HIAA y 24 descenso
de ambos). Dentro de las diferentes entidades que provocaban AS
de NT destacan: asfixia perinatal grave, algunas enfermedades
metabolicas, procesos inflamatorios del sistema nervioso central,
encefalopatias epilépticas precoces —elevacion de las pterinas en
estos dos Ultimos—, y diversas enfermedades neurodegenerativas.
Conclusiones. Asi como los déficit primarios de NT son muy raros,
lasAS parecen relativamente frecuentes en nifios con enfermedades
neuroldgicas. Estas AS parecen Utiles tanto diagndstico —pterinas
elevadas en procesos neuroinflamatorios— como prondsticamente
—mayor mortalidad en encefal opatias epilépticas precoces con pte-
rinas elevadas— y de comprensién de la fisiopatol ogia de estas en-
fermedades.
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o37.

ESTUDIOS NEUROPATOL OGICOS EN ERRORES
CONGENITOSDEL METABOLISMO INTERMEDIARIO

C.l. Ortez-Gonzdez & V. Cusi ®, A. Gutiérrez 2 M. Serrano 2,
M. Pineda? R. Artuch ¢, M.A. Vilaseca®, A. Capdevila®,

A. Garcia-Cazorla?®

2 Neurologia. ° Patologia. ¢ Bioquimica. ¢ Radiologia.

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

Introduccion. Los errores congénitos del metabolismo (ECM) inter-
mediario son genéticamente determinados, caracterizados por alte-
rar vias metabdlicas relacionadas con moléculas pequefias, que dan
lugar alaacumulacion de metabolitos toxicos o alafalta de produc-
cion de otros sustratos. Objetivos. Describir |os hallazgos anatomo-
patol 6gicos en tejido cerebral de pacientes con ECM intermediario,
compararlos con |os descritos en la neuroimagen y relacionarlos con
la gravedad de hiperlactacidemia. Pacientes y métodos. Estudio de
observacion retrospectivo, incluye 10 pacientes fallecidos con diag-
nosticos de ECM, clasificados segiin diagnostico metabdlico. Se
revisaron los informes anatomopatol égicos, de neuroimagen y de
laboratorio. Resultados. 7 pacientes con enfermedad mitocondrial;
de éstos, 5 con deplecién del ADN mitocondrial (ADNmt), uno con
enfermedad de Leigh y uno con déficit de coenzima Q10; 1 pacien-
te con ECM del propionato, 1 con enfermedad del ciclo delaureay
otro con déficit de cofactor de molibdeno. Como hallazgos neuropa-
tolégicos predominaron pérdida neuronal, edema e inflamacion de
carécter difuso. En la neuroimagen predominan sefiales hiperinten-
sasdifusasen T, y FLAIR. En 4 pacientes no se correlaciond laneu-
roimagen con los hallazgos neuropatol égicos. Como hallazgo de la-
boratorio predomind la hiperlactacidemia. Conclusiones. Los defec-
tos de ADNmt predominaron. En algunos pacientes no se observa-
ron todas las lesiones cerebrales a través de la neuroimagen a com-
pararlos con los hallazgos neuropatol 6gicos. Los estudios neuropa-
toldgicos son de gran interés en enfermedades neurometabdlicas.
Pueden ayudarnos a cartografiado de lesiones y a sugerir mecanis-
mos fisiopatol égicos de dafio y muerte neuronal. Es imprescindible
complementar |os estudios macroscopicos'y de microscopia electro-
nica con técnicas de inmunchistoquimicay genética.

038.

CARACTERISTICASDE LASLEUCODISTROFIAS
EN NUESTRO MEDIO. DIFICULTADES DIAGNOSTICAS

C. Sierra-Corcoles? M.C. Martinez-Padilla®, R. Parrilla-Mufioz?,
. Leiva-Gea®, J.C. Salazar-Quero®, L. Millan-Miralles®,

J. delaCruz-Moreno®

2Unidad de Neuropediatria. ® Servicio de Pediatria.

Hospital Universitario Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. Las leucodistrofias son un grupo de enfermedades ra-
ras, con dificil y prolongado diagnéstico debido a: heterogeneidad
clinicorradiolégica, fata de marcadores bioquimicos y genética
para todas, individualizacion en su estudio, dificultad en la in-
fraestructura para las pruebas diagnésticas, dispersion, y no dispo-
ner de casuistica agrupada que permita avanzar en su conocimiento.
Presentan las maximas dificultades diagndsticas el grupo de leuco-
distrofias indeterminadas. Objetivos. Informar la casuisticay carac-
teristicas de las leucodistrofias en nuestro servicio, comunicando la
necesidad de agrupar su estudio para progresar en €l diagnosticoy €l
tratamiento. Pacientes y métodos. Revision de 23 pacientes con leu-
codistrofia 1991-2007. Secuencia diagnéstica seguida: clinicorra-
dioldgica, neurofisiolégicas, bioquimica, y genética. Resultados.
Diagnasticos etiol 6gicos 20/23, sin diagnostico 3/23. Metacrométi-
cas 5, Zellwerger 4, Canavan 4, adrenoleucodistrofia ligada al cro-
mosoma X (ADLX) 2, Aicardi-Goutiéres 3, sindrome CACH (ata-
xia infantil con hipomielinizacion central) 1, Alexander 1. Diag-
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nosticos por: clinicorradiol 6gico/bioquimico/genético 6, clinicorra-
diolégico/genético 2, clinicorradiol gico/antecedentes familia-
res/bioquimica 5, clinicorradiol 6gico/bioquimico 11, necropsia 1.
Aproximacion diagndstica por resonancia magnética de imagen
(RMI) 20/23. Clinica trastorno motor y cognitivo evolutivo 23/23.
Conclusiones. La RMI hace la primera aproximacién diagnéstica
indicando € curso de lainvestigacion en las leucodistrofias deter-
minadas, quedando una gran laguna para las indeterminadas. Dis-
poner de un protocolo de estudio consensuado, agrupacion de
pacientes en centro de referencia, una base de datos, comunicacién
y accesibilidad fluida entre profesionales, mejoraria la infraestruc-
tura diagndstica, potenciariay disminuiriael tiempo diagndstico, €l
consejo genético, evitando la angustiay €l peregrinar de las fami-
lias de unos hospitales a otros.

039.

TRASTORNOS DE LA BIOGENESIS PEROXISOMAL
M.D.S. Pérez-Poyato & M. Pineda?, J. Campistrol-Plana?,
R.Artuch®, M.A. Vilaseca®, M. Giros ¢, A. Garcia-Cazorla®
2 Neurologia Pediétrica. ® Bioguimica. ©Neurologia.

Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat. ¢ Biogquimica Clinica.
Instituto de Bioquimica Clinica. Barcelona.

Introduccion. Los trastornos de la biogénesis peroxisomal son un
grupo de enfermedades caracterizadas por una falta de peroximas
hepéticosy un déficit generalizado de las funciones peroxisomales.
Pertenecen a este grupo € sindrome de Zellweger (SZ), la adreno-
leucodistrofia neonatal (ALDN) y la enfermedad de Refsum infan-
til (ERI). Objetivos. 1. Describir signos y sintomas clinicos de esta
entidad teniendo en cuenta los diferentes grupos de edad; 2. Anali-
zar la evolucién de los diferentes fenotipos clinicos a largo plazo.
Pacientes y métodos. 1. Revision retrospectiva de historias clinicas
de 10 nifios con diagnéstico de trastorno de la biogénesis peroxiso-
mal desde el afio 1973 hasta enero 2007; 2. Andlisis de |os parame-
tros bioquimicos indicativos de esta entidad. Resultados. De 10
pacientes recogidos, 6 eran de sexo femenino y 4 masculino. La
edad del diagnostico comprende desde los 2 dias de vida hasta los
14 afios, siendo diagnosticados en periodo neonatal la mitad de
ellos. Describimos rasgos generales tipicos de estas enfermedades
y aportamos aspectos novedosos en la exploracién fisica, como
alteraciones ortopédicas asociadas y la presencia de movimientos
oculares andmalos muy caracteristicos, asi como la répida y fatal
evolucion de las anomalias de la sustancia blanca cerebra en la
neuroimagen. Conclusiones. 1. Existe un espectro de signosy sin-
tomas comunes a todos |os enfermos, determinados por la edad y
por la evolucion clinica, que nos orientan hacia un fenotipo u otro
de la enfermedad; 2. Son necesarios mecanismos de integridad
cerebral para una mi€linizacion normal, lo cua no sucede en los
trastornos de la biogénesis peroxisomal.

040.

INGESTA DE ACIDO DOCOSAHEXAENOICO

Y 5-METILTETRAHIDROFOLATO EN MUJERES
EMBARAZADAS: EFECTOSEN EL DESARROLLO
NEUROLOGICO DE SUSHIJOSA LOS4ANOS

C. Robles? R. Ramos-Diaz ®, C. Campoy °, J.A. Martin-Lagos®,
F. Cruz-Quintana®, V. Escolano , M. Parrillaf, E. Martin-Bautista®,
M.T. Salvatierra’

2 Departamento de Pediatria. Universidad de Granada-Hospital Universitario
San Cegilio. ® Departamento de Pediatria. Facultad de Medicina.

¢ Psicologia. Facultad de Psicologia. Universidad de Granada.

f Pediatria. Hospital Universitario San Cecilio. Granada.

Objetivos. Evaluacion de la suplementacion en mujeres embaraza-
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das con &cido docosahexaenoico (DHA)/&cido folico sobre € des-
arrollo neurolégico de sus hijos alos 4 afios. Pacientes y métodos.
155 Mujeres sanas granadinas participantes del estudio NUHEAL
(Nutraceuticals for a Healthy Life), divididas en cuatro grupos tras
aleatorizacion/doble ciego segiin € suplemento nutricional asigna-
do y que tomaron de la 20 semana hasta €l parto: acidos grasos
polinsaturados (AGPI) omega-3 -500 mg/dia DHA + 150 mg &cido
eicosapentaenoico (EPA)—, 5-metilentetrahidrofolato (5-MTHF)
(400 g/dia), ambos o placebo. Se les examind neurol 6gicamente
mediante el test de Bayley alos 6y 20 mesesy €l test de Hempel a
los 48 meses. Resultados. A los 6 meses, |0s nifios con una mayor
mediadel indice desarrollo psicomotor (IDP) y mental (IDM), fue-
ron aquellos con mayor concentracion de DHA en el nacimiento
—DHA < P50 frenteaDHA > P50: DM S6 —mean + SEM (standard
error of the mean)—: 71,53 + 0,52 frente a 73,13 + 0,45, p < 0,022;
déficit de proteina S6 (DPS6): 28,55 + 0,36 frentea 29,73+ 0,37, p
<0,028-. El IDPy el IDM alos 20 meses fueron mayores en aque-
Ilos nifios cuyas madres presentaron mayores concentraciones de
DHA en FL en  parto. El porcentaje de nifios a los 48 meses con
un indice 6ptimo neurolégico (NOS) fue mayor cuando la ratio
n6/n3 era més bajay cuando € &acido araguidénico de los FL del
cordén umbilical fue mayor —-n6/n3 < P50 frente a n6/n3 > P50:
31% frente a 12%, p < 0,027; aminoacidos (AA) < P50: 13% fren-
teaAA > P50: 33%, p < 0,025-. Conclusiones. Los nifios cuyas
madres tenian mejor estado nutricional de DHA presentaron mejo-
resvalores de test de Bayley alos 6y 20 mesesy mejor NOS alos
48 meses.

041.

ESTUDIO DE ENFERMEDADES NEUROMETABOLICAS
EN PACIENTESINSTITUCIONALIZADOS CON RETRASO
MENTAL

A. Sempere-Pérez 2 J. Campistol-Plana? R. Artuch-Iriberri ®,
M. Corbella-Boada®, P Poo-Arglielles ® A. Arias-Dimas °

2 Neuropediatria. ® Laboratorio Metabdlicas. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de Llobregat. ¢ Laboratorio Bioguimica. Instituto de Bioguimica
Clinica. Barcelona.

Introduccion. El retraso mental (RM) afecta a un 1-3% de la pobla-
cion. El diagnostico etiol 6gico se realiza en menos del 50%. Muchos
errores congénitos del metabolismo (ECM) presentan RM. Un pro-
tocolo estandarizado ofrece un rendimiento diagnostico bajo, exis-
tiendo ECM que no se incluyen en estos examenes. Es fundamental
considerar primero ECM con tratamiento y posibilidades de diag-
nostico genético para un posible consegjo familiar. Objetivos. Cono-
cer la prevalencia de cuatro grupos de ECM (fenilcetonuria, déficit
cregtina cerebral, trastornos de purinas'y pirimidinas, mucopolisace
ridosis) en una poblacién con RM de etiologia desconocida institu-
cionalizada en distintos centros catalanes; estudio de pacientes diag-
nosticados; tratamiento y diagndstico genético en los casos indica
dos. Pacientes y métodos. Estudiamos 944 pacientes mediante reco-
gidade unamuestrade orina, procesadaen el Laboratorio de Bioqui-
mica de nuestro hospital. Recogemos datos epidemiol dgicos y clini-
cos. En los pacientes con alteraciones en la orina realizamos las
pruebas diagndsticas necesarias. Los resultados obtenidos se anali-
zan con SPSS. Conclusiones. Los ECM se presentan excepcional-
mente como RM aidado. Encontramos 1 paciente con defecto de
purinas, 2 con fenilcetonuria y 3 déficit de creatina cerebral; pen-
diente de confirmacion 1 paciente con sospecha de mucopolisacari-
dosis y varios con sospecha de déficit creatina cerebral. Es impres-
cindible valorar la sintomatologia asociadaa RM pararealizar estu-
dios metabdlicos que lleven a diagndstico. Estamos ensayando tra-
tamientos que podrian mejorar la sintomatol ogia de nuestros pacien-
tesy realizando, enlos casos indicados, un diagndstico genético para
orientar el consgjo familiar. Pretendemos ampliar € estudio determi-
nando aminoacidosy &cidos organicos en orina en esta poblacion.
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042.

ENFERMEDAD POR DEPOSI TO. A PROPOSI TO DE DOSCASOS

C. Garzo? L. Mé&quez delaPlata-Alonso °, P. Castro 2 M. Vézquez 2
2 Neuropediatria. ® Pediatria. Hospital General Universitario
Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. La mucopolisacaridosis engloba: organomegalias,
disostosis mltiple y rasgos faciales peculiares; alteracion cardio-
vascular, retraso mental. Caso clinico. El primer caso (varén 3
anos) presentaretraso en el lenguaje, torpeza motora (gruesay fina)
y dificultades en el aprendizgje. Inicialamarchaalos 14 meses. En
la exploracion fisica destaca fenotipo peculiar, dolicocefdia y
pabellones auriculares de implantacion baja, las falanges quintas de
ambas manos estén curvadas y presenta hepatomegalia. En la serie
Osea destaca una edad 6sea de 2 afios, epifisis femorales ligeramen-
te irregulares e hipodesarrolladas, aspecto tosco de la estructura
Osea, trabeculacion dsea desigual, y disminucién del angulo cervi-
codigfisario izquierdo que traduce en deformidad en varo del
fémur. El electrocardiograma (EKG) y la ecocardiografia son nor-
males; el estudio del fondo de ojo es normal, a igual que la explo-
racion otorrinolaringol dgica (ORL). El diagnéstico definitivo fue el
estudio de glucosaminoglicanos en orina, con presencia de heparan
sulfato en niveles patol 6gicos, de forma andloga a la observada en
pacientes afectos de mucopolisacaridosis (MPS) tipo I11. En el an&
lisis enzimético en fibroblastos se detecto deficienciala heparan N-
sulfatasa. El segundo caso (nifia 11 afios), presentaba retraso psico-
motor, limitaciones articularesy rasgos dismérficos. Tallabaja, ras-
gos toscos, nariz aplanada, clinodactilia del 5.° dedo, espasticidad
distal de miembros inferiores con hiperreflexia e irritabilidad.
Cariotipo normal, retraso en la edad 6sea. Se redliza estudio de
MPS en orina y se confirma en fibroblastos: enfermedad de San
Filippo tipo C. Conclusiones. Pacientes con visceromegalias, retra-
so psicomotor y facies tosca, hay que pensar en enfermedad por
deposito. El diagndstico precoz permitira iniciar rehabilitacion y
terapia enzimatica sustitutiva precozmente.

043.

LEUCODISTROFIAS: NUESTRA EXPERIENCIA

A. Garcia-Oguiza, R. Cabrerizo de Diago, M. Pascual-Sanchez,
M.T. Llorente-Cereza, Z. Galve-Pradel, A. Soria-Marzo,

Y. Romero-Salas, J.L. Pefia-Segura, J. L Opez-Pisdn

Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. Se entienden por leucodistrofias los trastornos here-
ditarios del desarrollo de la mielina. Son enfermedades raras en la
précticaclinicadiaria. Nos preocupa que se nos pasen casos. Obje-
tivos. Conocer nuestra casuisticade leucodistrofiasalo largo delos
16 afios y 10 meses de trabajo de nuestra unidad. Pacientes y méto-
dos. Nuestra base de datos recoge todos |0s pacientes vistos en la
Unidad de Neuropediatria desde mayo de 1990. Hemos revisado
todos | os pacientes que constaban con diagndstico de leucodistrofia
y la bibliografia para compararla con nuestra casuistica. Resulta-
dos. De 9.620 pacientes, en 26 consta el diagndstico de leucodistro-
fia, 14 varonesy 12 mujeres. El diagndstico mas frecuente es adre-
noleucodistrofia ligada a X (7 casos), seguido de leucodistrofia
metacromética (5), distrofia muscular congénita deficiente en
merosina (4), mitocondrial (3) y otras (1 Pelizacus Merzbacher, 1
Leigh, 1 Zellweger y 4 indeterminadas). No tenemos ninguin caso
de Alexander, Canavan, Krabbe ni otras menos frecuentes. El moti-
vo de consulta més frecuente fue hipotonia (7 casos), seguido de
trastorno de lamarcha (5) y trastorno paroxistico (5). En 5 casos €
motivo fue la presencia de un antecedente familiar (10 de los pa-
cientes son hermanos). Se realiz6 resonancia magnética (RM) cere-
bral en 18 casos. En los 8 restantes se realiz6 tomografiaaxia com-
putarizada (TAC) craneal en 6. S6lo 2 pacientes carecen de neuroi-
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magen: ambos hermanos de otros pacientes diagnosticados, con
genéticay bioguimica positiva, respectivamente. Conclusiones. La
casuistica de leucodistrofias de nuestra unidad muestra una distri-
bucién similar ala bibliografia revisada, por lo que no creemos se
nos pasen casos sin diagnosticar.

044.

APLICACION DE LA TECNICA DE DIFUSION
EN PACIENTES CON ACIDURIA GLUTARICA TIPO |

A. DeLaOsa-Langreo 2 B. Pérez-Duefias ®, J. Garcia-Villoria®,
A. Capdevilad, T. Ribes®, A. Garcia-Cazorla®,

M. Pineda-Marfan ®, M. Vilaseca-Busca®, J. Campistol-Plana®
2 Unidad de Enfermedades Metabdlicas. Corporacién Hospital

Sant Joan De Déu-Hospital Clinic. ® Unidad de Enfermedades Metabdlicas.
Corporacién Hospital Sant Joan de Déu-Hospital Clinic,

Universitat de Barcelona. ¢ Unidad de Metabdlicas. Institut de Biogquimica
Clinica. Universitat de Barcelona. ¢ Servicio de Neurorradiologia.
Corporacién Hospital Sant Joan de Déu-Hospital Clinic,

Universitat de Barcelona. Barcelona.

Introduccién. Los datos que aporta la neuroimagen son importan-
tes en el diagndstico de aciduria glutaricatipo |, especialmente en
pacientes que han sufrido una crisis encefal opética aguda. Objeti-
vos. Evaluar la utilidad de la técnica de difusion y espectroscopia
en pacientes con aciduria glutarica tipo |, tanto en fase presinto-
mética como durante |as crisis encefal opéticas agudas. Pacientesy
métodos. Se analizan los resultados de los estudios de neurcima-
gen en 7 pacientes con aciduria glutaricatipo |, incluyendo tomo-
grafiaaxial computerizaday resonancia magnética (RM) median-
te secuencias T4, T,, FLAIR, estudios de difusion y espectrosco-
pia. Resultados. En 4 pacientes con crisis encefalopatica aguda,
los estudios de difusion permitieron delimitar mejor las lesiones
stroke-like que la RM convencional y la tomografia computariza-
da (TC), objetivandose un patrén de restriccion en el caudado, €l
putamen y €l pdlido (4 pacientes) y de la sustancia negra (1
paciente). La espectroscopia detectd en todos ellos un aumento de
la relacion colina/N-acetil aspartato en la sustancia blanca 'y la
presencia de un dudoso pico de lactato. En 3 pacientes asintomati-
coslaRM no mostré el patrén tipico de hipoplasia frontotemporal
que se describe en otras series. Conclusiones. La técnica de difu-
sién en pacientes con aciduria glutérica y crisis encefalopéticas
detecta la presencia de un edema citotoxico bien definido en los
ganglios basales. Las imégenes obtenidas permiten definir la
extension de la lesion en los ganglios basales de forma més exac-
ta que otras técnicas de neuroimagen.

Neurologia general I: Oncologia-Infecciosas

045.

GLIOMA DE ViA OPTICA EN PACIENTES

SIN NEUROFIBROMATOSIS

A. Duat @ L. Gonzélez-Gutiérrez Solana? M.L. Ruiz-Falcd @,
J.J. Garcia-Pefias @ D. Puertas-Bordallo P

a Neurol ogia. ® Oftalmologia. Hospital Nifio Jestis. Madrid.

Introduccion. Los gliomas representan €l 65% de las neoplasias de
la via Optica. Existe una fuerte asociacion entre los gliomas de la
via dpticay la neurofibromatosis, siendo con frecuencia un hallaz-
go casua en estos pacientes. Se calcula que del 30 al 55% de los
pacientes con glioma de via Optica tienen neurofibromatosis. Sin
embargo, el porcentaje debe ser mayor, ya que muchos pacientes
con glioma de via Optica i dentificable mediante pruebas de imagen
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cursan de forma asintomética, sin sintomas visuales. En los pacien-
tes sin neurofibromatosis el diagnéstico de sospecha debe hacerse
por la presentacion clinica, la cual depende de la localizacion del
tumor. Presentamos dos pacientes en | os que se ha diagnosticado un
gliomadelavia dpticasin estar asociado a neurcofibromatosis, des-
cribiendo la clinica y los resultados de las pruebas complementa-
rias. Caso clinico. Paciente 1: nifiade 5 afios, con disminucién dela
agudeza visual y lagrimeo como Unicos sintomas. Paciente 2: nifia
de 10 meses de edad, con dificultad para seguir con lamiraday nis-
tagmo incordiando desde los 3 meses de edad. Ambas presentaban
palidez hilateral del nervio dptico en el fondo de ojo, hallazgos en
resonancia magnética (RM) compatibles con gliomadel quiasmay
un diagnéstico anatomopatol dgico de astrocitoma pilocitico. Con-
clusiones. El glioma de via Optica es una neoplasia buscada en los
pacientes con neurofibromatosi s debido alafuerte asociacion entre
dicha enfermedad neurocutanea y esta tumoracion, pero también
hay que incluirla en la sospecha diagndstica de otros pacientes con
alteracion visual.

046.

HIPERTENSION INTRACRANEAL IDIOPATICA.
REVISIONY CASUISTICA EN NUESTRO MEDIO

|. Leiva-Gea, C. Sierra-Coércoles, R. ParrillaMufioz,

J.C. Salazar-Quero, J. de la Cruz-Moreno, J.F. Exposito-Montes,
M. de Toro-Codes

Pediatria. Hospital Universitario de Jaén. Jaén.

Introduccién. La hipertension intracraneal idiopdtica (HII) es una
patologia poco frecuente en lainfancia. Su complicacion més grave
es el deterioro de lafuncién visua y/o la atrofia ptica, 1o que obli-
gaaun diagnostico y tratamiento precoz. Se analizan las caracteris-
ticas clinicas y evolutivas en nuestro medio. Caso clinico. Se han
revisado los casos entre octubre 2003 y octubre 2005 en la Unidad
de Neuropediatria de nuestro servicio. Se trata de una serie de 7
pacientes (1 nifio y 6 nifias) con edades comprendidas entre 5,1 y
13,2 afios. Los antecedentes familiares (AF), €l psicomotor y/o el
rendimiento escolar eran normales en todos |0s casos. En un pacien-
te coincidio con cuadro infeccioso de vias respiratorias. 2 presenta-
ron sobrepeso. Todos mostraron cefalea, 4/7 vomitos, 4/7 pérdidade
agudeza visual, 5/7 estrabismo y diplopia con afectacién del VI par
craneal. Todos €ellos presentaron en fondo de ojo (FO) edema de
papila'y 4/7 hemorragias en astilla. Ligera pleocitosis en liquido
cefalorraquideo (LCR) en 2 casos. Los estudios serol 6gicos fueron
normales, salvo 1 caso con serologia positiva para Micoplasma
pneumoniae. Con tratamiento médico (acetazolamida y/o predniso-
na) selogro laremision clinica en todos los casos excepto uno, que
evoluciond aunaatrofiaépticavisual deficitaria. En los demés casos
lanormalidad del FO oscil6 entre 3y 13 semanas. Conclusiones. La
incidenciaen poblacién general esde 1 caso/ 100.000/afio. En nues-
tracomunidad laincidenciaes de 1,8 caso/ 100.000/afio, con un cla-
ro predominio de sexo femenino en edad puberal. La posibilidad de
deterioro grave de lafuncion visual hace necesario un riguroso con-
trol evolutivo hasta resolucion completa del cuadro.

047.

CASUISTICA Y SINTOMASDE INICIO DE TUMORES

DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL

R. Calvo-Medina? A. Morales-Martinez ®,

A. Herreros-Hernandez €, M. Chaffandl-Peldez ©, J. Martinez-Anton 2,
M.P. Delgado-Marqués ?, M. Mora-Ramirez 2

2 Neurologfa Pediatrica.  Pediatria. ¢ Oncologia Pediatrica.

Hospital Materno Infantil Carlos Haya. Malaga.

Introduccion. Los tumores del sistema nervioso central (SNC) pre-
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sentan caracteristicas especiales en nifios tanto en la localizacion,
diseminacién y respuestaal tratamiento. Pacientesy métodos. Estu-
diamos 192 casos de tumores solidos de SNC en nifios de 0-14 afios
seguidos en nuestro hospital. Evaluacion de los sintomas y signos
maés frecuentes al diagnostico segiin grupo de edad (> 0 < 3 afios) y
la localizacion. Resultados. Edad < 3 afios en 31,3% de pacientes
(68,7% > 3 afos). El porcentaje de varones es del 60%. Lalocaliza-
cion es infratentorial en 57% de los casos y mas frecuente en > 3
anos. 6 de los pacientes af ectos de neurofibromatosis. El tiempo de
evolucion de los sintomas oscil 6 entre 0 y 40 meses, con unamedia
de 4 meses hasta el diagnostico. Los sintomas que mas frecuente-
mente se asociaron a neoplasias fueron cefalea 52,8% (s6lo un
23%, si nos centramos en < 3 afios). Sintomas de hipertension
intracraneal (HTIC) en 51% de los casos (el 75% en mayores de 3
anos). Los lactantes presentaron macrocefalia como signo guia en
un 31,7%. Las convulsiones como sintoma deinicio aparecieron en
un 13,5% de los pacientes, siendo sobre todo crisis parciales secun-
dariamente generalizadas. Afectaron a pares craneales un 32% de
los tumores, sobre todo VI par y pares bajos. Otros sintomas como
ateraciones en lamarcha (23%), paresias de miembros (13%), alte-
racion del comportamiento (9%) y trastornos hormonaes (5%)
también fueron motivo de consulta. Conclusiones. Es importante
conocer los sintomas de alarma que nos pueden guiar hacia un
diagndstico precoz de esta patologia, 10 que amplia la posibilidad
de tratamiento y curacion. Existen diferencias entre los distintos
grupos de edad y seguin lalocalizacion. Unabuenaanamnesisy una
exploracion neuroldgica reglada es necesaria ante cualquier nifio
con sintomas sospechosos.

048.

HAMARTOMA HIPOTALAMICOY CRISISGELASTICAS:
A PROPOSITO DE CINCO PACIENTES

G. Viaplana-Bartoli 2 A. Donaire-Pedraza? A. L6pez-Sala”®,
C. Boix-Lluch®, I. Ocio-Ocio & J. Campistol-Plana?,

G. Garcia-Fructuoso ¢, F.X. Sanmarti-Vilaplana ®

2 Neurologia Pediatrica. ® Neuropsicologia. ¢ Neurocirugia.

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

Introduccion. Los hamartomas hipotaldmicos (HH) presentan una
clinicavariable, pudiendo ser asintométicos o, en casos mas graves,
crisis gelésticas con deterioro cognitivo. Objetivos. Se describen
clinica, videoelectroencefalograma (video-EEG) y hallazgos en la
resonancia magnética (RM) craneal. Pacientes y métodos. Revision
de pacientes afectos de HH controlados en nuestro centro entre
1987 y 2007. Resultados. Incluimos 5 pacientes (3 varones), con
una media de edad de 13 afios (3-25), que presentaron crisis gelas-
ticas de inicio medio alos 18 meses (6-25). 3 asociaban crisis par-
ciales y/o secundariamente generalizadas, 3 presentaban trastorno
de conducta (un caso muy grave, siendo éste el primer sintoma) y 4
trastornos de aprendizaje. Se realizd estudio cognitivo en 2, mos-
trando ambos disfuncion frontal, con un coeficiente intelectual (Cl)
normal. EntodoslaRM (1,5T) mostrabalesion compatible con HH
—2 presentaban RM (0,5T) previas normales—. La localizacion del
HH fue: suelo del tercer ventriculo en 3, cuerpo mamilar derecho
en 1y tuber cinereum-cuerpos mamilares en otro. El EEG intercri-
tico mostré lentificacion hemisféricaizquierdaen 1 paciente, lenti-
ficacion bifrontal en 2 y paroxismos frontal es intercalados con rit-
mos lentos en 2. El EEG ictal mostré un ritmo rapido frontocentral
con lentificacion posterior en 2 casos, y ritmo lento difuso en 1; 2
pacientes fueron remitidos para Radiocirugia. Conclusiones. Las
crisis gelasticas fueron el primer sintoma en 4 de los pacientes. La
mayoria asociaban trastornos del comportamiento, del aprendizaje
y otro tipo de crisis. Dado que la epilepsia asociada alos HH suele
evolucionar a encefalopatia epiléptica grave, remediable quirdrgi-
camente, resultaimprescindible descartar estalesion ante la presen-
ciade crisis gelasticas.
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049.

EPILEPSIA SINTOMATICA EN RELACION CON
TUMORESDEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL

R. Cavo? A. Morades-Martinez 2 D. Alfageme-Pérez
DelasVacas? A. Herreros-Herndndez ®, J. Martinez-Antén ©,
M. Delgado-Marqués €, M. Mora-Ramirez ©

2 pediatria. ® Oncologia. ¢ Neurologia Pediatrica.

Hospital materno Infantil Carlos Haya. Malaga.

Introduccion. La epilepsia se asocia a la oncologia de diversas for-
mas. Como sintoma de inicio de procesos neoplasicos se relaciona
sobre todo con leucemia y procesos expansivos intracraneales.
También aparece durante la progresion de estos cuadros y como
secuelatras € tratamiento. Objetivos. Comprobar la relacion entre
epilepsia sintomética y los tumores solidos del sistema nervioso
central (SNC). Pacientes y métodos. Estudio de 192 pacientes se-
guidos en la consulta de Oncologia Pediétrica por tumores solidos
de SNC. Resultados. Aparecen convulsiones como sintoma de ini-
cio en 26 pacientes (13,5%), més frecuente en menores de 3 afios y
en localizacion supratentorial (80%-21 pac). Porcentaje de varones
65%. Las crisismés observada es parcial compleja. El tipo de histo-
logia mas relacionada es el astrocitoma. Un 80% de estos nifios
quedan sin crisis tras €l tratamiento. En el seguimiento de los
pacientes aparecen crisisen 12 casos. En 6 de ellos se debe alapro-
gresion de la patol ogia de base, fallecimiento en 5. El resto se aso-
cia a metéstasis (1 caso), secuelas poscirugia o posradioterapia; 1
de ellos asocia el cuadro convulsivo a alteracion del medio interno
durante € tratamiento quimioterapico. Conclusiones. Ante un pa-
ciente previamente sano con convulsiones —mayor indice de sospe-
cha si son crisis parciaes— debemos plantearnos la posibilidad de
un proceso intracraneal. En un alto porcentaje de pacientes las cri-
sis ceden tras el tratamiento del proceso expansivo, 1o que permite
retirar el tratamiento antiepiléptico. Laaparicion decrisisen laevo-
Iucién nos habla en muchos casos de progresién neoplasica.

050.

TUMORES CEREBRALESEN LACTANTES

E. Martinez-Sal cedo, R. Domingo-Jiménez,

H. Alarcon-Martinez, A. Puche-Mira, C. Casas-Fernandez
Pediatria. Seccion de Neuropediatria. Hospital Universitario Virgen
dela Arrixaca. Murcia.

Introduccion. Los tumores cerebrales en nifios —Instituto Nacional
del Cancer (NCI)— menores de 24 meses han presentado tradicio-
nalmente un prondstico desfavorable en términos de supervivencia
y secuelas neurol dgicas. Objetivos. Describir la presentacion clini-
ca, las caracteristicas radiolégicas e histologicas, 1os tratamientos
empleados y los resultados obtenidos. Pacientes y métodos. Estu-
diamos: edad, sexo, antecedentes familiares y personales, localiza-
cion y tipo histoldgico, presentacion clinica, tratamiento y evolu-
cion de 12 nifios de 0-24 meses diagnosticados de NCI entre enero
de 1998 y abril de 2007 en la unidad de Oncologia Pediétrica del
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca (Murcia). Resultados.
Sexo: 10 varones, 2 mujeres. Edad media al diagnostico: 20,5
meses. Antecedentes. macrocefalia neonatal 2. Retraso psicomotor
previo 5. Duracion media previa a diagnostico: 57 dias. Presenta-
cion clinica: cambios de comportamiento general 4, vémitos 4, ata-
xia 4, macrocefalia 3. Hallazgos radiol6gicos:. diastasis suturas 7,
hidrocefalia 9, didmetro tumoral > 3 cm: 9. Localizacion: fosa pos-
terior 7, hemisferios 3, tronco cerebral 2. Tipo de tumor: astrociti-
cos 5, embrionarios 5, ependimario 1, neuroglial 1. Indicadores his-
toldgicos de malignidad: 7. Tratamiento recibido: cirugia 11, qui-
mioterapia 11, radioterapia 2 (por recidiva posterior). Situacion
actual: fallecimientos 4, libres de progresion 8, con seguimiento
medio: 108, 25 meses, y secuelas en 4. Conclusiones. Las manifes-
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taciones clinicas, radiol dgicas e histol 6gi cas observadas distinguen
a este intervalo de edad del resto de las etapas de la Pediatria. A
pesar delosfactores de mal prondstico lamortalidad es menor dela
esperada, aungue el porcentaje de secuelas es muy ato.

O51.

SECUENCIAS DE RESONANCIA MAGNETICA
POR DIFUSION EN LASINFECCIONESDEL SISTEMA
NERVIOSO CENTRAL

. Benavente-Fernandez 2 A. Garcia-Cazorla? Y. Jordan ®,
A. Capdevila®, J. Campistol-Plana?

a Neurol ogia Pediatrica. ® Cuidados Intensivos. ¢ Radiologia.

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

Introduccion. Las infecciones del sistema nervioso central (SNC)
asocian gran morbimortalidad. La neuroimagen permite |a detec-
cion precoz de complicaciones neuroldgicas. Describimos los
hallazgos en neurcimagen de pacientes afectos, siendo nuestro
principal objetivo valorar la utilidad de las secuencias de difusion.
Pacientes y métodos. Estudio descriptivo retrospectivo de 23 pa-
cientes con sospecha deinfeccion de SNC alos que se realiz6 reso-
nanciamagnética (RM). El periodo estudiado es de dos afios (2005-
2007). Los andlisis estadisticos se realizaron mediante el SPSS (del
inglés statistical product and service solutions) 11.5. Resultados.
El intervalo de edad es de 1 mes a 16 afios (media 1,75). LaRM se
realizo entre el primer y séptimo dia de ingreso (media 2,71 dias).
Encontramos lesion del SNC en cualquier secuencia en 14 casos.
En 3 sdlo fue evidente en la secuencia de difusion. Lalocalizacion
cortical fue la més frecuente. Encontramos algun tipo de secuela
neuroldgicaen 17 de 21, lamas frecuente la epilepsia. Observamos
unatendencia a encontrar secuelas méas graves y numerosas cuando
existen hallazgos patolégicos en la neuroimagen. Discusion. La
neuroimagen ayuda a objetivar lesiones neuroldgicas asociadas a
infecciones del SNC. La RM por difusion permite detectar edema
citotéxico, signo mas precoz de isquemia celular. Podemos obser-
var una tendencia a un mayor nimero de secuelas'y peor pronosti-
co a medio plazo en casos con neuroimagen patol 6gica durante el
proceso agudo. Conclusiones. La RM por difusion puede ayudar al
diagnostico precoz de lesiones neuroldgicas asociadas a infeccio-
nes del SNC. Hacen falta més estudios para establecer la relacion
entre los hallazgos en difusién y €l prondstico neurol égico.

Epilepsia

052.

EPILEPSIA OCCIPITAL BENIGNA INFANTIL
DE COMIENZO PRECOZ

T. Durg, M.E. Yoldi, F. Gallinas, |. Garcia de Guturbay
Unidad de Neuropediatria. Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Introduccion. Analizar las caracteristicas epidemiol dgicas, clinicas
y evolutivas de la epilepsia occipital benignainfantil de comienzo
precoz. Pacientes y métodos. Se han revisado 37 historias clinicas
de pacientes con epilepsia occipital benigna infantil de comienzo
precoz. Resultados. La edad mediaa diagnéstico erade 5,4 afios, y
el tiempo medio de seguimiento de 6,0 afios. La relacion
mujer/varén era de 2,1. El nimero medio de crisis por paciente era
de 3,3; y se caracterizaban por alteracion de la conciencia (90,3%),
vémitos (70,1%), desviacion ocular y/o cefédlica (30,6%), crisis
motoras generalizadas (32,8%) y/o parcides (11,2%), cefaea
(7,4%), cegueray/o vision borrosa (6,7%), automatismos orofacia-
les (5,2%), alucinaciones visuales (3%) y nistagmo (1,5%). El
67,2% fueron durante el suefio. En 28 pacientes (75,7%) se objeti-
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varon paroxismos occipitales que ocasionalmente coexistian con
paroxismos generalizados y/o multifocales. El 71,3% de las recu-
rrencias se dieron en los primeros 6 meses del diagnostico, y a par-
tir de los 2 afios € 82,9% de los pacientes no tuvieron crisis, no
encontrandose diferencias evolutivas entre pacientes tratados y no
tratados. Se objetivaron 3 casos de evolucion atipica: 1 caso de epi-
lepsia con punta-onda continua durante el suefio lento, y 2 casos
con crisis compatibles con la variante tipo Gastaut y epilepsia occi-
pital fotosensible idiopética, respectivamente. Conclusiones. La
epilepsia occipital benigna infantil de aparicién precoz constituye
un sindrome epiléptico relativamente frecuente, especialmente en
preescolares. Aungue su secuencia semiol dgica es bastante caracte-
ristica, su inespecificidad clinica y neurofisiolégica dificultan €l
diagnostico. El prondstico es excelente; sin embargo, la posibilidad
de evoluciones atipicas exige un riguroso control evolutivo.

053.

CONVUL SIONESBENIGNASEN NINOS CON
GASTROENTERITISLEVE POR ROTAVIRUS

M.A. Fernandez-Fernandez, B. Blanco-Martinez,
I. Valverde-Pérez, M. Madruga-Garrido, M. Rufo-Campos
Neurologia Infantil. Hospital Universitario Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Las convulsiones benignas en € contexto de una gas-
troenteritis leve por rotavirus (RV) (CwG) fueron descritas por pri-
mera vez por Morooka en 1982. Se definen como convulsiones que
acompafian a sintomas de gastroenteritis sin signos de deshidrata-
cion o alteracién hidroel ectrolitica en nifios sin meningitis, encefali-
tis o historia aparente de enfermedades neuroldgicas. La existencia
de esta entidad clinica es virtualmente desconocida fuera del conti-
nente asiatico. Caso clinico. Presentamos 3 casos compatibles con
este diagndstico, hallados durante un periodo de 12 meses en nues-
tro hospital, de un total de 280 pacientes con realizacion de copro-
cultivo y determinacién de ag RV en heces. Con edades de 4, 7y 96
meses de vida y sin antecedentes importantes de interés, presentan
en € contexto de una gastroenteritis leve de 3-4 dias de duracién,
varios episodios convulsivos afebriles sin ateraciones en las prue-
bas sanguineas ni de imagen. Se detectd Ag de RV en heces de los
tres casos. Tras ceder espontaneamente o con tratamiento, incluso
en Unidad de Cuidados Intensivos (UCI) uno de ellos, fueron dados
dedtasin secuelasy alos 6 meses, tras revisarse en consultas exter-
nas, permanecen asintomatico y sin tratamiento. Conclusiones. Una
frecuencia tan bgja en nuestra area geogréfica es sugestiva de un
importante infradiagnostico. La existencia de una crisis epiléptica
en el contexto de una gastroenteritis leve por RV sin alteraciones
hidroelectroliticas ni fiebre debe hacernos sospechar esta patologia.
Es necesario € conocimiento de esta patologia a la hora de evitar
estudios diagndsticos y actitudes terapéuticas demasiado agresivas.

0O54.

EPILEPSIA DE INICIO ENTRE LOS3Y 12 MESES DE EDAD.
NUESTRA EXPERIENCIA DE 10ANOS

R. Perer-Delgado, Z. Galve-Pradel, A. SoriaMarzo,
Y. Romero-Salas, B. Sebastian-Torres, M. Lafuente-Hidalgo,
A. Garcia-Oguiza, J.L. Pefia-Segura, J. L Opez-Pisdn
Unidad Neuropediatria. Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. El prondstico de la epilepsia viene determinado fun-
damentalmente por su etiologia, y en general se asocia un peor pro-
nostico con €l inicio de las crisis durante los primeros meses de
vida. Pacientes y métodos. En este trabajo se revisa nuestra expe-
rienciaen epilepsias en nifios nacidos entre el 1-1-1997 y & 31-12-
2006, y que presentaron la primera crisis no sintomética aguda
entre los 3y 10os 12 meses de edad. Se analizan especialmente los
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casos de epilepsias no sintométicas remotas. Resultados. De los
nifios nacidos a partir del 1-1-97 tienen el diagndstico de epilepsia
267,y laprimeracrisisentrelos 3y 12 meses se dio en 69 casos. 39
epilepsias sintométicas y 30 criptogénicas, 20 de los cuales mani-
festaron un sindrome de West (17 de las sintométicas y 3 de las
criptogénicas). Se clasifican las criptogénicas en tres grupos segiin
patron electroencefalografico: 9 generalizadas, 18 sin alteraciones
generalizadas y 3 hipsarritmias. Asimismo, se han analizado los
tres grupos considerando tres opciones de desarrollo psicomotor:
normal, retraso leve y retraso moderado/grave. Ningln caso de las
no generalizadas presentd retraso psicomotor grave, mientras que
el 78% de las generalizadas y € 33% de |os West desarrollaron un
retraso importante en su evolucidn. Conclusiones. Nuestra expe-
riencia es compatible con la existencia de epilepsias de presenta-
cion en los primeros meses de vida y buen pronéstico, lo que es
importante a la hora de la informacion y los planteamientos tera-
péuticos en los casos de epilepsia no sintomética remota.

O55.

ESPASMOS EPILEPTICOS PERIODICOS:
UNA ENTIDAD DISTINTA DEL SINDROME DE WEST

R. Sanchez-Carpintero 2 J. Narbona? J. Iriarte®, |. Vera®
2 Unidad de Neuropediatria. ® Neurofisiologia. ¢ Neuropediatria.
Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Introduccion. Los espasmos periodicos son un tipo de crisis que
puede formar parte del sindrome de West (SW) o cursar fuera de
este contexto como una entidad con caracteristicas clinicas y pro-
nosticos diferentes. Los objetivos son describir las caracteristicas
electroclinicas y la evolucién de los espasmos periddicos en cinco
nifios con dichaentidad. Caso clinico. Presentamos cinco pacientes
con espasmos periddicos de diversas etiologias: alteracion cromo-
sdmica, encefal opatia hipoglucémica, sindrome deAicardi y necro-
sistaldmicabilateral postencefalitis herpética. Los resultados obte-
nidos son que en varios de |os pacientes |os espasmos han persisti-
do maés alla del primer afio de viday en ninglin caso se han acom-
pafiado de hipsarritmia. La aparicién de los espasmos no ha produ-
cido deterioro cognitivo, aunque por |a patologia subyacente todos
los pacientes presentaban un déficit intelectual. Exceptuando un
paciente, todos son farmacorresistentes. Conclusiones. Los espas-
mos periédicos constituyen un tipo de crisis con caracteristicas
electroclinicas diferentes alas que configuran el SW. Por o general
son farmacorresistentes, a pesar de lo cual su influjo en el prondsti-
co cognitivo del paciente puede ser menos grave que €l del SW.

056.

EPILEPSIA FRONTAL IDIOPATICA
EN LA EDAD PEDIATRICA

J. Juan-Martinez 2 1. Pitarch-Castellano @ F. Gonzélez De LaRosa?,
H.H. Azzi ®, L. Chofre-Escrihuela ®, A. Amat-Magrany ©
2 Neuropediatria. ® Neurofisiologia. ¢ Pediatria. Hospital de la Ribera. Alcira.

Introduccion. La calificacion de idiopético comparte la existencia
de una relacion con la edad de aparicion, laincidencia elevada de
factores genéticos y una evolucién/prondstico benigna. Objetivos.
El objetivo de nuestro estudio es describir las variables clinicas, las
electroencefalografiasy larespuestaal tratamiento de las epilepsias
frontales idiopéticas. Pacientes y métodos. Pacientes diagnostica-
dos de epilepsiafrontal de 2 a 15 afios de edad entre los afios 2000
y 2005 observados en la consulta externade un hospital secundario.
Se hizo un estudio longitudinal retrospectivo incluyendo los
pacientes que cumplian los criterios delaLigaInternacional Contra
laEpilepsia (ILAE). Se excluyeron las formas lesionales. Resulta-
dos. De los 250 pacientes con epilepsia, 28 cumplen criterios de
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epilepsia frontal idiopética; primera crisis a la edad de 6 afios de
mediana. Antecedentes familiares en € 32%. Las crisis més fre-
cuentes son las crisis parciales complegjas y las parciaes secunda-
riamente generalizadas. El desarrollo psicomotor, la exploracién
neuroldgicay laresonancia magnética (RM) cerebral es normal en
todos los casos. El farmaco administrado mas frecuentemente fue
el &cido valproico; sélo precisaron cambio de farmaco 4 casos cli-
nicosy laevolucién fue benignaen el 78% de los casos. Conclusio-
nes. Setrata de un sindrome propio delainfanciay de laadolescen-
cia. El tipo de crisis predominantes son las crisis focales motoras.
El electroencefalograma (EEG) intercritico es heterogéneo con
puntas o puntaondaatipicauni o bilateral. Buenarespuestadl trata-
miento con &cido val proico u oxcarbacepina. Destacaen lamayoria
de los casos la evolucion benigna mas concordante con las epilep-
sias parciales idiopéticas que con las lesionales.

O57.

DIFERENCIASENTRE LASVARIANTES PRECOZ
Y TARDIA DE LA EPILEPSIA OCCIPITAL IDIOPATICA:
REVISION DE 29 CASOS

R. Calvo-Medina? M. Fernandez-Figares Montes b

D. Gonzélez-Gélvez °, E. Bauzano-Poley ®, J. Martinez-Antén 2
2 Neurol ogia Pediétrica. ® Neurofisiologia. Complejo Hospitalario

Carlos Haya. Malaga.

Introduccion. La epilepsia occipital idiopatica (EBI-O) es un sin-
drome epil éptico descrito por Gastaut en 1982. Existe gran contro-
versiadesde que, en 1989, Panayiotopoul us describiese una varian-
te precoz con diferencias clinicas y prondsticas. Objetivos. Se estu-
diaron 29 pacientes que cumplian criterios electroclinicos del sin-
drome. Fueron excluidos 10 pacientes. De los 19 casos restantes,
13 se incluyeron en la variante precoz, y 6 en la tardia. Se estu-
diaron aspectos epidemiolégicos, clinicos, € ectroencefal ogréficos
(EEG) y terapéuticos, comparando los resultados con la bibliogra-
fia. Pacientesy métodos. Se observaron diferencias estadisticamen-
te significativas en la asociacion de sintomas vegetativos con la
variante de Panayiotopoulus. No se encontraron otras diferencias
clinicas. Se realizaron 212 EEG, mostrando anomalias 181 regis-
tros. El primer EEG fue patol 6gico en 16 pacientes. Precisaron tra-
tamiento 18 pacientes, y todos fueron asintométicos a ata. Resul-
tados. Se observaron diferencias estadisticamente significativas en
la asociacion de sintomas vegetativos con la variante de Panayioto-
poulus. No se encontraron otras diferencias clinicas. Se realizaron
212 EEG, mostrando anomalias 181 registros. El primer EEG fue
patolégico en 16 pacientes. Precisaron tratamiento 18 pacientes, y
todos fueron asintomaticos a ata Conclusiones. Confirmamos la
importancia del EEG para € diagndstico precoz. Aln existiendo
diferencias clinicas entre las dos variantes, ambas deben ser trata-
dasy presentan similar prondstico.

Neurologia general Il

058.

LA RELACION ENTRE LA CEFALEA CRONICA/
RECURRENTE CON LOSTRASTORNOS DEL SUENO.
RESULTADOS DE UN ESTUDIO EPIDEMIOLOGICO

EN LA POBLACION ESCOLAR DE LA CIUDAD DE GANDIA
M. Tomés-Vila? A. Miralles-Torres®, B. Beseler-Soto ¢,

M. Revert-Gomar 2 M.J. Sala-Langa? A.l. Uribelarrea-Sierra?

2 Pediatria. Hospital Francesc de Borja de Gandia. ° Pediatria. Centro Salud
Beniopa. Gandia, Valencia. ¢ Pediatria. Hospital Marina Alta. Denia, Alicante.

Introduccion. La relacion cefalea-trastornos del suefio se ha docu-
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mentado en la literatura médica desde hace tiempo, sin que se co-
nozca de forma clara la naturaleza de dicha relacion. Objetivos. El
objetivo de este trabajo es conocer |os trastornos del suefio que se
asocian a nifios con cefaleas recurrentes/cronicas. Sujetos y mé-
todos. Se utilizé la version espafiola del Pediatric Seep Question-
naire, que se distribuy6é entre una muestra representativa de la
poblacion de estudiantes de la ciudad de Gandia. En dicho cuestio-
nario, se realiza a los padres la pregunta: ‘¢su hijo tiene cefalea
como minimo unavez a mes? . Larespuesta afirmativa se hatoma-
do como base para definir la cefal ea crénicalrecurrente. Resultados.
Contestaron la encuesta un total de 887 sujetos (68% de responde-
dores). La cefalea cronica recurrente, tal como se ha definido la
presentaron un 35% de |os encuestados. Las ateraciones de suefio
gue se asocian de forma estadisticamente significativa con la cefa-
lea son: pesadillas, somniloquias, trastornos del movimiento ritmi-
co, excesiva somnolencia diurna, insomnio, irregularidad en €l
horario de levantarse y acostarse, despertares nocturnos, desperta-
res precoces, resistenciaaacostarse y retraso en el inicio del suefio.
Conclusiones. Las ateraciones del suefio que se asocian de forma
més frecuente con la cefalea son el insomnio y los despertares noc-
turnos, lo que probablemente nos esté indicando unarelacion con el
tiempo total de suefio. No se asocian con las alteraciones respirato-
rias relacionadas con el suefio.

059.

EPILEPSIA EN EL REGISTRO DE PARALISIS CEREBRAL
DEL AREA 11 DE LA COMUNIDAD DE MADRID

A. Camacho-Salas? C.R. Payas®, J. DelaCruz ¢, O. Garcia?,
R. Simén de las Heras  F. Mateos-Beato @

a Neurologfa Infantil. ® Neonatologfa. ¢ Unidad de Epidemiologia Clinica.
Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. El riesgo de epilepsiaaumentaen la pardlisis cerebral
(PC) y lalesién cerebral es habitualmente més extensa cuando apa-
recen crisis. Objetivos. El objetivo es conocer en nuestro medio la
frecuenciay el tipo de las crisis epilépticas asociadas a la PC, asi
como los posibles factores rel acionados con su aparicion. Pacientes
y métodos. Estudio retrospectivo de base poblacional. Se han in-
cluido nifios con diagnostico de PC nacidos entre 1991 y 1999,
ambos inclusive, y pertenecientes al area 11 de la Comunidad de
Madrid. Resultados. Hasta diciembre del 2004 se han identificado
80 nifios con PC de origen no posnatal. El 20% de los casos (16)
presentaba epilepsia. Esta complicacion ha predominado en los
nacidos a término de forma estadisticamente significativa. Las for-
mas de PC més epileptogenas han sido la hemiparesiay la tetrapa
resia. El inicio de las crisis fue méas precoz en la PC tetraparética.
Las crisis mas frecuentes han sido las parciales (7), seguidas de los
espasmos infantiles (4). El sindrome de West se ha asociado a for-
mas tetraparéticas. El antecedente de crisis neonatales ha predomi-
nado en los nifios epil épticos frente a los no epilépticos (25% fren-
tea4,7%, p < 0,05). Conclusiones. La epilepsia aumenta la disca-
pacidad de la PC. El tipo de PC condiciona no sélo la aparicién o
no de crisis epilépticas, sino también su gravedad.

060.

PARALISISCEREBRAL POSNATAL EN EL AREA 11

DE LA COMUNIDAD DE MADRID

A. Camacho-Salas® C.R. Payas®, J. DelaCruz ¢, O. Garcia?,
R. Simén de las Heras @ F. Mateos-Beato @

2 Neurologia Infantil. ® Neonatol ogia. ¢ Unidad de Epidemiologia Clinica.
Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. Lapardlisis cerebral (PC) posnatal constituye un gru-
po diferenciado dentro del espectro de laPC y no esté incluida en
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todos | os estudios. Objetivos. Conocer en nuestro medio lafrecuen-
ciade la PC posnatal, sus causas y los problemas médicos asocia-
dos. Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de base poblacio-
nal. Se han incluido nifios con diagnéstico de PC nacidos entre
1991 y 1999, ambos inclusive, y pertenecientes a érea 11 de la
Comunidad de Madrid. Para este andlisis se ha elegido como limite
del periodo posnatal |os 2 afios de vida. Resultados. Hasta diciem-
bre del 2004 se han identificado 90 nifios con PC, 10 de €ellos de
origen posnatal (11,1%). 9 eran varones. La edad mediaalaque se
produjo €l dafio cerebral fue de 10,2 meses. Las causas de la PC
han sido: infeccion del sistema nervioso central (SNC) (4), infarto
cerebra (3), encefalopatia hipoxicoisgquémica (2) y gastroenteritis
maés deshidratacion (1). Las formas de PC correspondian a5 hemi-
paresias, 3 tetraparesias y 2 PC coreoatettsicas. 6 nifios asociaban
retraso mental moderado-grave, 6 epilepsiay 4 déficit visual grave.
Conclusiones. LaPC posnatal supone un grupo reducido dentro del
conjunto de la PC. El trastorno motor se asocia con frecuencia a
otras deficiencias. La importancia de la PC posnatal radica en la
posibilidad de prevenir alguna de sus causas.

O61.

HIDROCEFALIA EXTERNA DEL LACTANTE EN 44 NINOS.
EVOLUCION NATURAL

H. Alarcon-Martinez, C. Casas-Fernandez, E. Martinez-Sal cedo,
R. Domingo-Jiménez, A. Puche-Mira, F. Belmonte-Avilés
Neuropediatria. Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia.

Introduccion. La hidrocefalia externa del lactante (HEL) se consi-
dera una entidad con pronéstico ‘benigno’. Objetivos. Presentar
caracteristicas clinicas y evolutivas de los pacientes diagnosticados
de HEL en nuestra seccién, de 2000 a marzo de 2007. Pacientes y
métodos. Revision de historias clinicas recogiendo: edad, sexo,
motivo de consulta, antecedentes, exploracion fisica, neurodesarro-
llo y hallazgos en neuroimagen y otras exploraciones. La situacion
actual se valor6 mediante revision clinica o encuesta telefénica
Resultados. 44 pacientes con edades entre 8 mesesy 15 afios (23/44
> 4 afios). Edad de consultaentre 2 y 29 meses (79,5% < 12 meses).
34/44 nifiosy 10/44 nifias. Motivo de consulta: 33/44 megacefaliao
crecimiento excesivo del perimetro cefédlico, 5 con ecografia trans-
fontanelar compatible; 3/44 megacefalia, hipotoniay retraso psico-
motor; 2/44 hipotonia; 2/44 dismorfia craneofacial; 2/44 episodios
paroxisticos; 1/44 ptosis palpebral congénita. Antecedentes: 6/44
macrocefalia familiar y 6/44 prematuridad. Exploracion fisica ini-
cial: 15/44 hipotonia, 5 con retraso psicomotor; 2/44 dismorfias
(una acondroplasia); 1/44 retraso psicomotor. En toda ecografia,
tomografia axial computarizada (TAC) y/o resonancia magnética
(RM) cerebral compatible. En 5/44 estudio metabolico, 13/44 elec-
troencefalograma (EEG) y 3/44 cariotipo, con resultado normal. Al
final del seguimiento, 21/44 mantenian la macrocefaliay €l neuro-
desarrollo de los > 4 afios fue: 9/23 normal, 9/23 retrasado (5/9
déficit de atencion/impulsividad; 5/9 mala coordinacion oculoma-
nual; 9/9 retraso del lenguaje, lectoescritura y/o aprendizaje) y en
5/23 no fue posible vaorarlo. Conclusiones. En nuestra serie la
incidencia fue mayor en nifios y un alto porcentaje mantuvo lama-
crocefdia. El 39% de los > 4 afios presentaron retraso del neurode-
sarrollo, fundamental mente del lenguajey aprendizaje, lo que cues-
tionala‘benignidad’ de esta entidad.
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062.

HEMIPLEJIA ALTERNANTE DE LA INFANCIA
EN LA POBLACION ESPANOLA. DESCRIPCION CLINICA,
EVOLUCIONY EFICACIA AL TRATAMIENTO

C. Fons-Estupifid® L. Arrabal , I. Benavente ¢, B. Blanco ®,
M.J. Calvo 9, J. Eiris®, J.J. Garcia-Pefias®, M.D. Mora,

J. Narbona¥, C. Roche ", M. Roig', M. Rufo!, R. Velasquez ",

J. Campistol ¥

@ Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.
b Neuropediatria. Hospital Universitario Infantil Nifio Jestis. Madrid.

¢ Pediatria. Hospital Universitario Puerta del Mar. Virgen del Rocio. Sevilla.
9 Pediatria. Hospital Barbastro. Huesca. ® Neuropediatria. HCU Santiago de
Compostela. Santiago de Compostela.  Neuropediatria. Hospital Infantil de
Malaga. Malaga. ¢ Neuropediatria. Clinica Universitaria de Navarra.
Pamplona. " Neuropediatria. Hospital Universitario La Paz. Madrid.

" Neuropediatria. Hospital Universitario Vall d' Hebron. Barcelona.

I Neuropediatria. Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

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

Introduccion. La hemiplejia alternante de la infancia (HAI) es una
enfermedad rara, de etiologia desconocida y de gran heterogenei-
dad. Consiste en episodios recurrentes de hemiplejia, de inicio
antes de los 18 meses, asociados a crisis disténicas, trastornos de
motilidad ocular, epilepsiay deterioro cognitivo, entre otros. Obje-
tivos. Describir los sintomas clinicos, su frecuencia, cronologia,
desencadenantes, evolucion alargo plazo y eficacia a los distintos
tratamientos utilizados. Pacientes y métodos. Estudio descriptivo,
retrospectivo y multicéntrico en una serie de 17 pacientes que cum-
plen criterios diagnésticos HAI, procedentes de todo el territorio
nacional con edades entre 1y 24 afios. Resultados. 12 casos de HA
tipicay 5 atipica. Edad media al diagndstico de 26 meses. Historia
familiar de migrafiaen 47%. Edad mediadeinicio de lahemiplgia
9,3 meses, duracion: 5 minutos a 6 dias, de las crisis tonicas o dis-
ténicas: 5,8 meses y duracion: 1 minuto a 2 dias. Estos sintomas
desaparecieron durante el suefio y el 94% presentaron factores des-
encadenantes. Evolucion aretraso cognitivo, trastorno delamarcha
y disartria. Exdmenes complementarios normales en lamayoria. La
flunaricina fue eficaz, en algin momento del seguimiento, en
81,25%. Otros farmacos eficaces: cinaricina, benzodiacepinas, &ci-
do valproico, gabapentinay topiramato. Conclusiones. La variabi-
lidad clinicaen el inicio y ausencia de marcadores genéticos, bio-
quimicos o radiol égicos dificultan €l diagnéstico. Se han descarta-
do mutaciones en los genes CACNALA, ATP1A2, SCN1A relacio-
nados con lamigrafia hemipléjicafamiliar. Hacer diagnéstico dife-
rencial con epilepsia, migrafia hemipléjica, enfermedades mito-
condriales, vasculares, desmielinizantes y discinesias paroxisticas.
El diagnostico precoz evita usar farmacos ineficaces y potencial-
mente toxicos.

063.

CARACTERISTICASCLINICASY EVOLUCION

DE LOSPACIENTES CON CEFALEA CRONICA DIARIA
SEGUIDOSEN LA UNIDAD DE CEFALEASDE

UN HOSPITAL PEDIATRICO DE REFERENCIA

J. Lépez-Casas, A.P. Gutiérrez-Mata, C. Ortez-Gonzalez,

J. Campistol-Plana

Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccion. La cefalea cronica diaria (CCD) es una entidad poco
estudiada en Neuropediatria que puede llegar a causar gran incapa-
cidad. Se desconocen las caracteristicas clinicas propiasy la evolu-
cion de esta entidad en lainfanciay adolescencia. Objetivos. Anali-
zar caracteristicas clinicas y evolucién de los pacientes pediétricos
con CCD, atendidos en la Unidad de Cefaleas de un hospital pedia
trico de referencia. Pacientes y métodos. Estudio de observacion
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retrospectivo de |os nifios seguidos en la Unidad de Cefaleas de un
hospital pediatrico de referencia, que cumplen criterios diagndsti-
cos de CCD segun la IHS (International Headache Society), con 3
meses de seguimiento, periodo mayo 2004-enero 2007. Se excluye-
ron: pacientes con abandono del tratamiento o controles clinicos,
datos incompletos en e expediente. Se documentaron variables
epidemioldgicas, caracteristicas clinicas de la cefaea, tratamiento
instaurado y respuesta. Resultados. Predomin6 en pacientes en
edad escolar, sexo femenino, asi como la localizacion fronta y el
carécter opresivo. El 43% present6 episodios menores a 4 horas de
duracion. Menos de 50% presentaron nauseas, vomitos, foto/fono-
fobia; 60% evidenci6 abuso de analgésicos. El 33% mostré cefale-
as de caracteristicas clinicas mixtas, mientras que a aplicar crite-
rios de IHS para CCD, € 34% corresponde a migrafia cronica,
mientras que un 37% no se logré clasificar. El topiramato fue eficaz
en el 78% cuando se utiliz6 como primera eleccion. Conclusiones.
La CCD se caracteriza por episodios menos intensos y con menos
sintomas acompafiantes. L os subgrupos de lalHS no logran clasifi-
car todos los pacientes con CCD. La evolucién fue favorable con
profilaxis, y €l topiramato fue el farmaco mas efectivo.

Neurologia general Il

064.

FENOTIPO COGNITIVO EN NEUROFIBROMATOSIS 1
SEGUN RESONANCIA MAGNETICA

F. Pérez-Alvarez 2, C. Serra®, C. Timoneda®

2 Unitat Neuropediatria-Neuroconducta. Hospital ICS Universitari

Dr. J. Truetay Fundacié C. Vidal Neuropsicopedagogia. ® Unitat Neuropediatria-
Neuroconducta. Hospital ICS Universitari Dr. J. Trueta. © Departament
Psicopedagogia UDG y Fundaci6 C. Vidal de Neuropsicopedagogia.
Universitat de Girona. Girona.

Introduccion. Se argumenta la existencia de un fenotipo cognitivo
caracteristico en la neurofibromatosis 1 (NFM 1), aunque no existe
homogeneidad y si heterogeneidad en resultados. Objetivos. Com-
probar el fenotipo cognitivo PASS (planificacion atencion simulta
neo secuencial) y su relacion con las | esiones en resonancia magné-
tica (RM). Pacientes y métodos. A 25 pacientes, entre 5y 14 afios,
con criterios aceptados de NFM 1, casos esporédicos no familiares,
se les practicd RM y pruebas de lenguaje, lectura y escritura. Al
paciente, un/a hermano/a sano/a 'y padres, se administré la bateria
DN:CAS (Cognitive Assessment System). Se clasificaron las lesio-
nes atendiendo a la localizacion en cerebro, cerebelo, tronco ence-
falico, ganglios basales y sustancia blanca subcortical. Se aplicd
andlisis estadistico no paramétrico, prueba de los signos de ordena-
cion por pares —series apareadas— de Wilcoxon, coeficiente de
correlacion de interval os de Spearman, y ANOVA de diferencia por
paresy diferencia a tres de Kruskal-Wallis. Resultados. Los NFM
puntian peor que sus hermanos/as sanos/as en secuencial (p < 0,02)
con expresion en aprendizaje de lecturay escritura (p < 0,05). Las
diferencias cognitivas apreciadas correl acionaron con €l nimero de
localizaciones de hiperintensidades ponderadas en T, en RM (p <
0,001). Conclusiones. Estos datos apoyan un fenotipo cognitivo
particular en NFM1. A falta de una muestra mas amplia, sorprende
que en NFM 1, como en dislexiay epilepsia benigna de la infancia
seglin nuestros estudios, el procesamiento cognitivo PASS disfun-
cional sea el mismo, €l secuencia con repercusion importante en
aprendizaje de lecturay escritura. De confirmarse, €l procesamien-
to secuencial seria el més vulnerable en patol ogia neurolégica, pro-
bablemente.
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065.

HALLAZGOSEN LA NEUROIMAGEN DE LOSPACIENTES
CON NEUROFIBROMATOSISTIPO |

L. Lopez-Marin, L. Arrabal-Fernandez, J. Lara-Herguedas,
J.J. Garcia-Pefias, L. Gonzélez Gutiérrez-Solana,

M. Ruiz-Falco Rojas, A. Duat-Rodriguez

Neurologia. Hospital Infantil Universitario Nifio Jesis. Madrid.

Introduccion. El diagnéstico de la neurofibromatosis tipo 1 (NF1)
se basa en la combinacién de unos criterios clinicos, muchos de los
cuales son infrecuentes en nifios menores de 4 afios. L as hipersefia-
les multiples en secuencias T, —\HSM (hierarchical storage mana-
gement)— se han propuesto como criterio diagnostico adicional.
Objetivos. Estudiar la incidencia y evolucion de los hallazgos de
neuroimagen en estos pacientes, especialmente de lasHSM. Inves-
tigar su papel como criterio diagndstico de NF1 comparandolo con
un grupo control formado por nifios con manchas café con leche
(MCL) aisladas. Pacientes y métodos. Revision retrospectiva de las
historias clinicas de 83 nifios con NF1y 37 con MCL aisladas, en
seguimiento en nuestra seccion, entre 1977 y 2007. Se analizan:
edad, sexo, antecedentes familiares, motivo de consulta, criterios
diagnosticos, hallazgos de neuroimagen y complicaciones. El ana
lisis estadistico se realiza con el programa SPSS. Resultados. El
80% de los nifios con NF1 mostraron HSM en la primera resonan-
cia magnética cerebral, siendo ésta normal en 36 de los 37 pacien-
tes con MCL aisladas. La localizacion mas frecuente fue en gan-
glios basales y cerebelo, con tendencia a incrementar en nimero a
lo largo de la primera década. El curso de la enfermedad fue mas
grave en €l grupo con HSM, con mayor incidencia de gliomas de
via éptica (hasta un 25% de los casos) y de complicaciones (princi-
palmente, trastornos de aprendizaje, déficit de atencion e hiperacti-
vidad y problemas de coordinacion motora). Conclusiones. Lapre-
sencia de HSM parece ser un dato especifico de la enfermedad que
permitiria un diagndstico precoz en los nifios con NF1 esporédica.

066.

TRAUMATISMO CRANEOENCEFALICO EN UN SERVICIO
DE URGENCIAS DE PEDIATRIA EN UN HOSPITAL
TERCIARIO: VALORACION DEL CUMPLIMIENTO DE
LOSCRITERIOSDE CALIDAD DE NUESTRO PROTOCOLO

Y. Romero-Salas 2, M. Pascual-Sanchez 2, M.T. Llorente-Cereza 2,
A. Garcfa-Oguiza? JR. Garcia-Mata®, M.C. Garcia-Jiménez °,
C. Campos-Calgja®, J.L. Pefia-Segura?, J. L6pez-Pison @

@ Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de Calidad Asistencial.  Unidad

de Urgencias Pediétricas. Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. En nuestro hospital estamos en proceso de protocoliza-
ciény continua evaluacion de las principal es consultas de urgencias
pediétricas. Pacientesy métodos. Se revisan los casos atendidos en 1
mes de traumatismo craneoencefélico (TCE) en urgencias, tras con-
sensuar en sesion hospitalaria su protocolo. Se valoraron los indica-
dores establecidos: constancia de Glasgow, pupilas, descripcion de
existenciao no de cefalohematomay entrega de hoja de recomenda-
ciones. También se reviso: tiempo transcurrido desde el TCE, meca-
nismo de produccién y larealizacion de radiografia de craneo, esta
blecida en € protocolo en menores de 1 afio y solo en mayores si
sospecha de fractura complicada o maltrato. Resultados. Se atendie-
ron 146 pacientes por TCE en el mes de estudio: 113 mayoresy 33
menores de 1 afio. En mayores 1 afio consta: Glasgow en 70,7%;
exploracién pupilar en 93%; existencia 0 no de cefalohematoma en
69%,; y entrega de hoja de recomendaciones en 88,4%. Se realizo
radiografiaa 47,7%. En menores de 1 afio constaba Glasgow en €l
58%; exploracién pupilar en 70% y entrega hoja de recomendacio-
nes en 90,9%. La existencia o no de cefalohematoma en 67%, exis-
tiendo en el 40%. Serealiz6 radiografia a 27 pacientes, evidencian-
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do fracturaen 1 caso, y no se hizo en 6,de los cuales 2 de ellos pre-
sentaban cefalohematoma. Conclusiones. Es necesario laconstancia
escritaen las historias clinicas de los datos més relevantes. La proto-
colizacién precisa de evaluaciones periddicas y de un cambio de
actitudes, en un proceso continuado que no tiene punto final.

067.

SIGNOSMUSCUL OESQUELETICOSEN EL DIAGNOSTICO
DE TUMORESDEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL

. Vera-Arlegui 2 R. Sdnchez-Carpintero Abad °, J. Andueza-Sola?,
P. Prim-Jaurrieta® J. Narbona-Garcia®

2 Departamento de Pediatria. ® Neuropediatria. Clinica Universitaria

de Navarra. Pamplona.

Introduccion. Los tumores del sistema nervioso central ocupan €l
segundo lugar entre los procesos malignos de la infancia. Su inci-
denciaes de 2-3/100.000 nifios menores de 16 afios. Frecuentemen-
telos signos y sintomas son inespecificos, por lo que pueden pasar
desapercibidos y confundirse con patologias triviales de lainfancia
(cefaleas, vomitos, cambios de carécter, lateralizacion cefdlica,
etc.). Entre estos signos es frecuente que al inicio de la enfermedad
exista afectacion musculoesquelética que puede conducir a un
diagndstico equivocado. Casos clinicos. 1. Nifia de 4 afios con tor-
ticolis tratada como torticolis idiopética y derivada a Psiquiatria
con sospecha de simulacién por faltade eficaciadel tratamiento. La
resonancia magnética (RM) mostro un astrocitoma. 2. Nifia de 5
afios diagnosticada de pardlisis cerebral infantil, cuyo diagndstico
serevisd a observarserigidez cervical. LaRM mostré un astrocito-
ma bulbo medular. 3. Nifiade 12 afios diagnosticada de cefaleaten-
sional. Asociaba rigidez cervical, torticolis y leve ateracion del
equilibrio. La RM mostré un meduloblastoma de fosa posterior.
Conclusiones. Larigidez espinal puede ser uno delos primeros sig-
nos en los tumores de fosa posterior y médula alta. El reconoci-
miento lleva a una historia clinica minuciosa y una exploracion
neurolégica detallada, que con frecuencia muestran alteraciones
quejustifican larealizacion de neuroimagen. El diagnéstico precoz
mejora el prondstico en estos pacientes.

068.

LOSNINOSADOPTADOSEN LA CONSULTA DE
NEUROPEDIATRIA (I). PROCEDENCIAY FACTORES

DE RIESGO

J.L. Pefia-Segura, M. Marco-Olloqui, R. Pérez-Delgado,

A. Garcia-Oguiza, R. Cabrerizo de Diago, J. LOpez-Pison
Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccién. La adopcién se ha incrementado en nuestro pais en
los Ultimos afios, con un aumento significativo de las adopciones
internacionales. Pacientes y métodos. Se revisan los nifios adopta
dos valorados por la Seccion de Neuropediatria desde mayo-90 has-
ta marzo-07, divididos segln las principales éreas de procedencia:
Espafia, China, Europa del Este, Iberoamérica e India. Resultados.
Delos 9.805 nifios valorados, 108 son adoptados (1,1%), 59 nifiosy
49 nifias. 86 (79,6%) consultaron por primera vez a partir del afio
2000. 35 nifios (32,4%) son de origen espafiol. 73 (67,6%) proceden
de la adopcién internacional, con la siguiente distribucion: Europa
del Este 34 (31,2%), Iberoamérica 21 (19,4%), China 10 (9,3%) e
India 8 (7,4%). La edad media en la primera consulta fue de 5,9
afos, oscilando entre 2,5 afios las nifias chinas y 8,2 afios el grupo
de origen espafiol. Destacan | os antecedentes familiares de los nifios
de Europa del Este en 12 madres (35,3%), sobre todo alcoholismo;
y en los de origen espafiol, 15 nifios (42,9%), sobre todo drogas y
malos tratos. En el extremo opuesto, la préctica ausencia de antece-
dentes familiares de riesgo en los grupos de Iberoamérica, China e
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India. Respecto a los antecedentes perinatal es de riesgo, destaca el
grupo de laEuropadel Este, 9 nifios (26,5%), frente alos grupos de
China e India, sin antecedentes recogidos. Conclusiones. Los nifios
adoptados tienen un riesgo mayor de presentar patol ogia neurol 6gi-
ca. Seria deseable establecer einterpretar |os antecedentes de riesgo
de los nifios adoptados, segln su procedencia.

069.

LOSNINOSADOPTADOSEN LA CONSULTA
DE NEUROPEDIATRIA (I1)

J.L. Pefia-Segura, M. Marco-Olloqui, A. Garcia-Oguiza,
R. Pérez-Delgado, R. Cabrerizo de Diago, J. Lopez-Pison
Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. La adopcidn se ha incrementado en nuestro pais en
los dltimos afios, con un aumento significativo de las adopciones
internacionales. Pacientes y métodos. Se revisan los diagnosticos
de los nifios adoptados valorados por la Seccion de Neuropediatria
desde mayo-90 hastamarzo-07, divididos seguin las principales are-
as de procedencia: Espafia, China, Europadel Este, Iberoaméricae
India. Resultados. En los nifios adoptados espafioles destacan los
diagndsticos de retardo mental 9 (25,7%), encefaopatia prenatal 6
(17,1%), trastornos de conversion u otros trastornos comportamen-
tales 9 (25,7%) y 7 (20%) con normalidad o patologias con reper-
cusiones funcionales menores (cefaleas, paroxismos no epilépti-
cos). En €l grupo del Europa del Este destacan los diagnésticos de
trastorno por déficit de atencion con hiperactividad (TDAH) 15
nifios (44,1%), microcefalia 7 (20,6%) y sindrome alcohdlico fetal
(SAF) 5 (14,7%), asi como 14 (41,2%) con normalidad o patolo-
gias con escasa repercusion funcional. En el grupo de Iberoameéri-
ca: 5 epilepsias (27,8%), 5 retardos mentales, 1 Duchenne, 1 distro-
fiamiotonica. El grupo de las nifias chinas presenta menos diagnés-
ticos neurol dgicos relevantes: 1 neurofibromatosis 1 (NF1), 1 ence-
falitis, 1 epilepsia. El grupo delalndia: 2 encefalopatias prenatales
(25%), 2 pardlisis cerebral infantil (PCI), 2 retardos mentales. Con-
clusiones. En nuestra serie los nifios adoptados con mayor nimero
de diagndsticos neurolégicos son los procedentes de Europa del
Este y Espafia; en €l extremo opuesto estarian las nifias chinas. Sin
embargo, los nifios con patol ogia neurol égica més grave serian los
procedentes de Iberoamérica, India y Espafia 'y, en ultimo lugar,
Europa del Este. Seria deseable establecer perfiles de los nifios
adoptados y de sus patol ogias neurol dgicas, segiin su procedencia.

Neurologia general IV: Tratamientos

QO70.

OXCARBACEPINA EN EL TRATAMIENTO DE
LA DISCINESIA PAROXISTICA CINESIGENICA

|. Martinez-Carapeto, E. Cabello-Cabello, |. Vaverde-Pérez,
M. Madruga-Garrido, B. Blanco-Martinez, M. Rufo-Campos
Neurologia Infantil. Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. La discinesia paroxistica cinesigénica se caracteriza
por la presencia de movimientos coreicos, distonicos o mixtos que
comienzan subitamente, desencadenados por el movimiento, de
duracion inferior @ minuto y de localizacion variable. Responden
habitualmente a antiepilépticos y se incluyen dentro del grupo de
las canalopatias. Caso clinico. Nifia de 3 afios que presenta desde
los 11 meses de vida episodios repetidos, varias veces a dia, de
menos de un minuto de duracion, caracterizados por contracciones,
torsiones y desplazamientos involuntarios de brazo, piernay hemi-
cara izquierdos, que se desencadenan a subir o bgjar escaleras, a
correr y con las emociones. No otros sintomas ni antecedentes de
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interés. Salvo la presencia de dichos movimientos, el examen neu-
rolégico y por aparatos fue normal. Electroencefalograma (EEG),
resonancia magnética (RM) cerebral, pruebas reumatoldgicas y
estudios metabdlicos: normales. Se inicid tratamiento con carba
maceping, que hubo que sustituir por oxcarbacepina (OXC) por
intolerancia digestiva, obteniéndose un buen control de las crisis,
precisando subida escalonada de la dosis. Conclusiones. La disci-
nesia paroxistica cinesigénica puede interferir en las actividades de
lavidadiaria, por lo que realizar un diagnostico y tratamiento ade-
cuadosy precoces es necesario paraevitar dichainterferencia. Aun-
que ¢l tratamiento més extendido es la carbamacepina, la OXC, con
un mecanismo de accién similar, posee menos efectos secundarios,
por lo que se propone como una buena alternativa, a pesar de exis-
tir poca experiencia en su utilizacion en este trastorno.

o71.

TRATAMIENTO CON IDEBENONA EN PACIENTES
PEDIATRICOSY ADULTOS: SEGUIMIENTOA LARGO PLAZO

M. Galvan-Manso & M. Pineda? F.J. Arpa’, R. Montero ®,

A. Aracil 2 JA. Costa®, R. Artuch P

2 Neurologia. ® Bioquimica. ¢ Cardiologia. Hospital Sant Joan de Deu.
Esplugues, Barcelona. ¢ Neurologia. Hospital Universitario La Paz. Madrid.

Introduccion. La ataxia de Friedreich es una enfermedad autosdmi-
carecesivaque afectaa sistemanervioso central (SNC) y al perifé-
rico (SNP); ademés, presentan miocardiopatia hipertréfica, diabetes
mellitus y atrofia Optica. Estd demostrada la eficacia de tratamiento
con antioxidantes como laidebenona. Objetivos. Valorar la efectivi-
dad del tratamiento con idebenona a largo plazo en pacientes con
ataxia de Friedreich. Pacientes y métodos. 10 pacientes pediatricos
(4 masculinos y 6 femeninos; intervalo de edad: 8-18 afios) y 14
adultos (7 masculinosy 7 femeninos; intervalo de edad: 18-46 afios)
con diagndstico molecular de FRDA (ataxia de Friedreich). Reciben
tratamiento con idebenona en 10-20 mg/kg/dia. Los pacientes fue-
ron evaluados clinicay bioguimicamente durante 3 o0 5 afios. En la
evaluacion neurol égica se utilizo el ICARS (International Coopera-
tive Ataxia Rating Scale) y la ecocardiografia. Las concentraciones
plasméticas de i debenona se determinaron con deteccin el ectroqui-
mica. Resultados. En los pacientes pediatricos no se observaron
diferencias significativasenlalCARS ni en laecocardiografia cuan-
do comparamos el estado basal y final del estudio a 5 afios. En los
adultos hemos observado diferencias significativas cuando compa-
ramos lalCARS basal y a 3 afios de tratamiento. La miocardiopatia
hipertréfica se mantuvo estable, durante el seguimiento en todos los
pacientes. No observamos correlacion entre valores plasméticos de
idebenona y otras variables del estudio. Conclusiones. La edad de
inicio del tratamiento con idebenona es un factor critico en su efec-
tividad tanto cardiaco como motor. Durante estos afios no hemos
observado efectos adversos. Creemos que ladosis adecuada es de 20
mg/kg/dia e iniciarlo precozmente, ya que enlentece la evolucidn
neurolégicay detiene o revierte lamiocardiopatia.

o72.

ALTERACIONESHEMATOL OGICAS PRODUCIDAS

POR EL ACIDO VALPROICO EN NINOS

L. Arraba-Fernandez & L. Lépez-Marin @ J. Lara-Herguedas @,
M.L. Ruiz-Falcé Rojas 2 M. Valdemoro-Gonzélez ®,

L. Gonzédlez Gutiérrez-Solana? A. Duat-Rodriguez 2

2 Neurologia Pediatrica. ® Laboratorio Hematol ogia.

Hospital Infantil Nifio Jesis. Madrid.

Introduccién. Los efectos del &cido valproico (VPA) sobre las dis-

tintas series hematol égicas, asi como sus efectos sobre la coagula-
cion, se describen repetidamente en la literatura, habiendo pocos
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estudios prospectivos que avalen estos datos. Objetivos. Evaluar 1os
efectos hematol 6gicos del VPA en nifios. Pacientes y métodos. Se
han estudiado de forma prospectiva los pacientes que han iniciado
tratamiento con VPA en la Seccidn de Neurologiadel Hospital Nifio
Jestis entre abril de 2006 y febrero de 2007. Antesdel inicio del tra-
tamiento se realizdé un hemograma completo, asi como un estudio
detallado de la coagulacién, que incluy6 |os tiempos de protrombi-
na, cefalinay obturacion —colageno-epinefrinay colégeno-adenosi-
na difosfato (ADP)—, los niveles plasméticos de fibrindgeno, anti-
trombina Ill, factor VII1 y factor XIll, y la actividad del factor de
von Willebrand (antigeno y cofactor de ristoceting). EI mismo estu-
dio se repitié alos 4 meses de tratamiento. Los datos obtenidos se
han analizado con € paguete estadistico SPSS 12.0. Resultados.
Han completado el estudio hasta e momento 12 pacientes, en los
que el tratamiento con VPA se ha asociado a un aumento de la
hipercolesterolemia (HCM) y la hemoglobina corpuscular media
(CHCM), un alargamiento del tiempo de cefdlina'y una disminu-
cion del nimero de hematies, de los niveles de fibrindgeno y factor
VIl (p < 0,05). No existe correlacion entre los niveles plasméticos
deVPA y los cambios producidos en las variables estudiadas, salvo
paralaHCM (r = 0,689; p = 0,013). Conclusiones. Los datos preli-
minares indican que el tratamiento a corto plazo con VPA en la
infancia no produce alteraciones hematol 6gicas significativas.

O73.

ESTIMULADOR DEL NERVIO VAGO EN NINOS
CON EPILEPSIA REFRACTARIA: NUESTRA EXPERIENCIA

J. Lara-Herguedas, M. Ruiz-Falco Rojas, J.J. Garcia-Pefias,
L. Gonzélez Gutiérrez-Solana, A. Duat-Rodriguez,

M.L. Arrabal-Fernandez, L. L6pez-Marin

Neurologia. Hospital Infantil Universitario Nifio Jesis. Madrid.

Introduccion. El estimulador del nervio vago (VNS) es un trata-
miento paralos pacientes con epilepsiarefractaria que no son subsi-
diarios de cirugia. Paralelamente, se observa un beneficio en su cali-
dad de vida (CV). Objetivos. Conocer nuestra experienciaen e uso
del VNS en nifios con epilepsiaintratable. Pacientesy métodos. Re-
visamos, retrospectivamente, |as historias clinicas de 13 nifios alos
que seimplantd un VNS, Se andlizaron la edad, € sexo, € tipoy la
causa de la epilepsia, la frecuencia de las crisis, el electroencefalo-
grama, |os tratamientos recibidos antes de la cirugia, y la respuesta
a VNS con relacion a nimero de crisis, la modificacion del trata-
miento y la CV. El tiempo medio de seguimiento fue de 30 meses.
Resultados. La media de edad fue de 10,5 afios. 9 nifios tenian una
epilepsia parcial y 3 un sindrome de Lennox-Gastaut. La media de
FAE (farmacos antiepilépticos) previos utilizados fue de 10. Lare-
duccién mediadelascrisisconvulsivasalos 3, 6, 12, y 24 mesesfue
del 58, 65, 81y 91%, respectivamente. 3 nifios quedaron libres de
crisisy 9 tuvieron unareduccion de las crisis mayor del 50%. Sere-
dujo e nimero de FAE en 4 nifios. Los que quedaron libres de crisis
tenian una epilepsia criptogénica. El 75% mejoraron su CV. Conclu-
siones. El VNS es una opcidn terapéutica para aguellos nifios con
epilepsiarefractaria, mejorando su CV, con escasos ef ectos adversos.
Més de lamitad, tienen unareduccién de més del 90% de lascrisis.

O74.

VARIACIONESDE CaY FeTRASLA ADMINISTRACION
DE OXCARBACEPINA EN PACIENTES CON EPILEPSIAS
PARCIALES

K.Hervas? F. Carratal4®, A. De LaMorena? P. Andreo @
2 Pediatria. ® Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario
de San Juan de Alicante. Alicante.

Introduccion. Los nuevos farmacos antiepil épticos (FAE) comercia-
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lizados se encuentran bajo farmacovigilancia, lo que se reflegja en
frecuentes referencias a efectos secundarios de su administracion.
Muchas de las alteraciones encontradas pueden deberse a factores
locales que afecten pequefias poblaciones, y que son soslayadas en
series multicéntricas. Objetivos. Revisar la variabilidad en paréme-
tros sanguineos de los efectos comunicados por € uso de la oxcar-
bacepina (OXC) en una muestra de nuestra poblacion asistencial.
Pacientes y métodos. Estudio de intervenciones sobre 19 pacientes
sucesivos con diagndsticos de epilepsias parciales, smplesy com-
plicadas, que tras estudios iniciales se instaura tratamiento con
OXC en dosis de 15-25 mg/kg/dia. Tras 6 meses de administracion,
con remision completa, se comparalaevolucion de diferentes paré-
metros de analiticos. L as pruebas se comparan con €l test de Wilco-
xon. Resultados. L os niveles de Fe descendieron significativamente
dentro del intervalo delanormalidad (106,13 + 40,32 mg/dL frente
a81,13 £ 28,2 mg/dL) (Z = —-2.043; p = 0,041), d igual quelos de
Ca (10,19 + 0,34 mg/dL frentea9,9 + 0,39 mg/dL) (Z =-2.077, p
= 0,038). El recuento total de leucocitos descendié significativa-
mente (6.723 £ 1.739/uL frentea5.981 + 1.333/uL) (Z = -2.069;
p = 0,039), como asi lo hizo €l peso (38,9 + 18,4 kg frente a 36,54
+ 18,2 kg) (Z = -2.375, p = 0,018). Conclusiones. 1. El recuento
leucacitario descendié entre valores normales, como se esperaba;
2. El Fey Ca plasméticos, a igua que €l peso, descendieron, de
formainesperada, tras la administracion de OXC; 3. No se detecta
ron alteraciones en colesterol, hormonas tiroideas, lactico y amo-
nio, como se ha publicado previamente.

QO75.

PLANIFICACION PREQUIRURGICA CON REALIDAD
VIRTUAL Y USO DE RESONANCIA MAGNETICA 3D,
TRACTOGRAFIA AXONAL, RESONANCIA MAGNETICA
FUNCIONAL MOTORA Y ESTIMULACION MAGNETICA
TRANSCRANEAL EN UN CASO DEASTROCITOMA

DE BAJO GRADO POSROLANDICO. UNA FORMA DE
DISMINUIR SECUELAS

G.Aznar-Lain 2 G. Conesa®, JM. Espadaler ¢, JM. Tormos,

J. Pujol ¢, JA. Mufioz-Yunta? G. Villalva®, L. Orsola ¥, O. Vall €
2 Neuropediatria. ® Neurocirugia. ¢ Neurofifiologia. ¢ Radiologia.

© Pediatria. Hospital del Mar. ' Neurofifiologia. Instituto Guttman.

9 Pediatria. ABSVilla Olimpica. Barcelona.

Introduccion. La cirugia de los tumores cerebrales, en la vecindad
de areas de dta elocuencia funcional, representa un reto en cuanto
aladecision terapéutica'y Optima gjecucion. El objetivo es resecar
el maximo del tgjido tumoral, intentando preservar el estado fun-
cional del paciente, ya que pequefios ataques pueden implicar défi-
cit, dificiles de mejorar incluso, en el cerebro infantil. Caso clinico.
Nifio de 11 afios que consulta por presentar hace un afio, y de forma
esporéadica, hipoestesia de hemicara 'y hemicuerpo izquierdo, més
intenso en extremidad superior izquierda (ESI), seguido de contrac-
tura de esta tltima de segundos de duracién. No antecedentes per-
sonales de interés. Migrafiafamiliar. Exploracion neurol gica: nor-
mal. Electroencefalograma (EEG) (2) y analitica: normales. Reso-
nancia magnética (RM) craneal: tumoracion posrolandica derecha,
compatible con astrocitoma de bajo grado. Se reaiza RM 3 En
1994 se introdujo en Espafia la técnica de la resonancia magnética
funcional (RMf) motora, pudiéndose realizar en nuestro centro
tractografias a partir de iméagenes de adquisicién de DTI, hace 6
meses. En los Ultimos 3 afios se realizan en el Instituto Guttmann
estudios de estimulacion magnética transcraneal (EMT) guiados
con neuronavegacion. Esta informacién prequirdrgica puede core-
gistrarse con lainformacion neurofisiol 6gica obtenida al estimular
eléctricamente unos electrodos intracraneales que delimitan el
aspecto cortical de la funcion sensitivomotora del paciente. Todo
ello se visualiza mediante un sistema de planificacion neuroquirdr-
gico estereoscopico, pudiéndose asi anticipar a prondstico.
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POSTERS

Epilepsia

P1.

EPILEPSIA REFLEJA POR EL BANO CALIENTE:
CASO CLINICO

M. Teva-Galan, L. Ortiz-Ortiz, C. Torres, L. Galan,
E. Gonzalez, J. Jover-Cerda
Pediatria. Hospital General de Elda. Elda, Alicante.

Introduccion. Las convulsionesinducidas por estimulos sensoriales
especificos se denominan epilepsias reflejas, y existen més de 40
mecanismos distintos desencadenantes. En |a epilepsia inducida
por €l bafio caliente los pacientes sufren convulsionestraslainmer-
sion de la cabeza en el agua caliente, con pocos casos documenta-
dos en el mundo occidental . Describimos un caso clinico con carac-
teristicas especiales. Caso clinico. Nifia de 8 meses de edad, que
sufre desde los 6 meses episodios de palidez, cianosis perioral y
disminucién del nivel de concienciatras €l bafio diario y durante el
secado, de un minuto de duracion, sin poscrisis, durante 3 meses.
Refiere un episodio tras un bafio en el mar. Primera hija de padres
sanos No consanguineos, sin antecedentes familiares ni personales
deinterés. Desarrollo psicomotor normal. Exploracién fisicay neu-
rologica normal. Electroencefalograma (EEG) intercritico normal.
Analitica normal. Electrocardiograma (ECG) y resonancia magné-
tica (RM) cerebral: normales. Ante la sospecha de sincopes, no
recibe tratamiento. Nuestro diagnostico cambia al recibir un video
casero en e que se observan crisis parciales smples y complejas,
tras el bafio y durante €l secado. Las crisis desaparecen al evitar €
estimulo desencadenante (disminuyendo |a temperatura del bafio y
el tiempo de secado). A los 14 meses de edad, iniciacrisis parciales
complejas, prescribiéndose tratamiento anticomicial. Conclusiones.
El registro con video delascrisis, por los padres, supone unaaporta-
cién valiosa. Se documenta el caso clinico, dada la infrecuencia de
este tipo de crisis en nuestro pais (dos casos publicados) y la exis-
tencia de un episodio tras inmersion en agua fria nunca descrito.

P2.

COMORBILIDAD Y ANTECEDENTESEN UNA SERIE
DE PACIENTES DIAGNOSTICADOS DE EPILEPSIA
DEL LOBULO TEMPORAL

N. Espinosa-Segui 2 F. Carrratal&Marco °, J.D. Coves-Majica®,
F. Vargas-Torcal 2

@ Neuropediatria. Hospital General Universitario de Elche. Elche.

b Neuropediatria. Hospital Clinico de San Juan. Alicante.

¢ Ortopedia Infantil. Hospital de la Vega Baja. Orihuela, Alicante.

Introduccion. En la comprension y diagndstico de la epilepsia del
I6bulo temporal (ELT), la comorbilidad neuroldgica asociada
representa un importante factor de confusion. Objetivos. Determi-
nar los trastornos comérbidos en una serie de pacientes con ELT,
segun la Liga Internacional Contra la Epilepsia (ILAE), y estudiar
la frecuencia de antecedentes como convulsiones febriles (CF) y
epilepsiafamiliar. Pacientes y métodos. Estudio descriptivo de 108
pacientes procedentes de dos unidades de Neuropediatria distintas.
Los pacientes son seguidos simultdneamente durante més de un
afo a través de las historias clinicas y de consultas sucesivas. Se
estudiaron variables como la presencia de déficit neuropsicol 6gi-
cos, antecedentes familiares de epilepsiay los antecedentes perso-
nales de CF. Resultados. Los trastornos del aprendizaje posteriores
ala aparicion de epilepsia son muy prevalentes, 53% (n = 57), en
comparacion con los previos a diagnostico, 26% (n = 28). De
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éstos, e trastorno por déficit de atencién con hiperactividad
(TDAH) se present6 en el 36% (n = 39) —-68% del total de pacientes
con dificultades en € aprendizaje—, asociando a su vez trastornos
del comportamiento, tics y trastorno del suefio. Los antecedentes
personales de CF se constataron en el 22,5% de nuestros pacientes
(n = 24). Los antecedentes familiares de epilepsia fueron positivos
en e 34% de nuestros pacientes (n = 37). La utilizacién de una
escala de calidad de vida (CAVE) dio en nuestro caso un valor
medio de 28/40. Conclusiones. 1. El TDAH es el trastorno comor-
bido més preval ente de nuestra serie de nifios con ELT; 2. Los ante-
cedentes familiares de epilepsiay de CF se situaron en €l intervalo
delo descrito en laliteratura, validando la serie.

P3.

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA INFANTIL PRECOZ
CON EXCELENTE EVOLUCION (¢LA EXCEPCION
QUE CONFIRMA LA REGLA?)

M.R. Cazorla-Callgja? A. Teijeira-Azcona®, A. Verd(-Pérez 2
2 Unidad de Neuropediatria. ® Neurofisiologia Clinica.
Hospital Virgen de la Salud. Elda, Alicante.

Introduccion. La encefalopatia mioclénica infantil precoz (sindro-
me de Otahara) es un sindrome epiléptico de prondstico ominoso.
Se presenta un caso con clinica y electroencefalograma (EEG)
compatible y evolucion excepcionalmente excelente. Caso clinico.
Lactante de 15 dias, sin antecedentes personales ni familiares de
interés, que presenta crisis en salvas (de 2-5 min) de espasmos téni-
cos de tronco con extension de miembros superiores. Son més fre-
cuentes en las transiciones suefio-vigilia. Las crisis se incrementan
en nimero de forma progresiva, a pesar del tratamiento con feno-
barbital. Examen (35 dias de vida): hipotonia leve generalizada;
resto del examen: normal. Estudio para errores innatos metabdlicos
en sangre, orina y liquido cefalorraquideo (LCR): normal. Reso-
nancia magnética nuclear cerebral: normal. EEG inicial: brote-
supresion con periodicidad pseudoarritmica (en vigilia y suefio).
EEG (evolucion): patrones progresivos hacia la normalizacion.
Evolucion clinica: tratamiento inicial con biotina, piridoxinay foli-
nico, sin mejoria. Tratamiento posterior con vigabatrina (hasta 150
mg/kg/dia), con mejoria clinica (desaparicion de las crisis en dos
semanas). Se suspende el tratamiento con vigabatrinaal 2.° mes de
la desaparicién de las crisis con normalizacion EEG. A los 12
meses, laexploraciony el desarrollo psicomotor son normales, y no
presenta crisis epilépticas y el EEG (vigilia y suefio) es normal.
Conclusiones. Se describe un caso de sindrome de Otahara con
evolucion benignay, por lo tanto, excepcional. Se han descartado
de forma razonable las etiologias habitualmente descritas en esta
encefalopatia epiléptica. Los autores consideran que, a igua que
sucede con el sindrome de West, es probable que haya casos de sin-
drome de Otahara con evolucion benigna.

P4,

ANOMALIASELECTROENCEFALOGRAFICAS
EN UNA MUESTRA HOSPITALARIA DE NINOS
CON CONVUL SIONES FEBRILES

N. Mufioz-Jarefio, D. Martin Fernandez-Mayoralas,
A. Fernandez-Jaén, G. Arriola-Pereda, B. Callga-Pérez
Neurologia Infantil. Hospital Universitario de Guadalajara. Guadalajara.

Introduccion. Las anormalidades electroencefalogréficas (EEG)
descritas en nifios con convulsiones febriles (CF) varia enorme-
mente segun diversos autores (2-86%), a igual que € desarrollo de
epilepsiatras CF (2-7%). Objetivos. Describir lafrecuencia de ano-
malias EEG en una muestra de nifios con CF y el desarrollo de epi-
lepsia durante el seguimiento. Pacientes y métodos. Estudio pros-
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pectivo de 92 nifios con CF diagnosticados durante 2001-2003 en
seguimiento durante al menos 3 afios. Se evalUalatipicidad o atipi-
cidad de las CF. Se realiza un EEG en todos los casos a menos 7
dias después de la CF, valorando | a presencia de anomalias paroxis-
ticas. Se recogen los pacientes que desarrollan epilepsia durante el
seguimiento. Resultados. Del total de la muestra, € 31,5% de las
CF son atipicas. El 20,6% tiene alteraciones paroxisticas en el EEG
inicial. El 6,5% ha desarrollado epilepsia durante el seguimiento.
De los pacientes con CF atipicas, € 41,4% tiene anomalias EEG y
€l 17,2% hadesarrollado epilepsia. Delos pacientes con CF tipicas,
el 11,1% tiene anomalias EEG y € 1,6% ha desarrollado epilepsia.
Delos pacientes con anomalias EEG, el 31,6% ha desarrollado epi-
lepsia. Todos los pacientes con epilepsia tenian previamente ano-
malias EEG. Ninguno delos pacientes con un EEG normal desarro-
116 epilepsia. Las anomalias EEG fueron generalizadas en un
57,9%. La actividad focal fue rolandicotempora o temporal. Con-
clusiones. El EEG en pacientes con CF podria ser (til en laevalua-
cion de CF atipicas o con otros factores de riesgo que puedan ser
indicativos de una epilepsia posterior.

P5.

MEDICACION ANTIEPILEPTICAY LACTANCIA MATERNA

B. Beseler-Soto, L. Landa-Ribera, M. Sanchez-Palomares,
J. Mut-Buigues, M.J. Benlloch-Muncharaz, J.M. Paricio-Talayero
Pediatria. Hospital Marina Alta Pediatria. Hospital Marina Alta. Denia, Alicante.

Introduccion. La epilepsia afecta a muchas mujeres en edad fértil.
Los beneficios de la lactancia materna para nifios y madres son
ampliamente conocidos, y mas importantes que los potenciales
riesgos derivados de la exposicion del nifio ala medicacion tomada
por lamadre y excretada en laleche Objetivos. Presentar una pagi-
naweb con informacin sobre lacompatibilidad delamedicaciony
lalactancia materna: http://www.e-lactancia.org. Pacientes y méto-
dos. Serealiz6 unabisguedaen PUBMED entre 1966 y 2006 sobre
lactancia materna y medicacion antiepiléptica para clasificar €l
riesgo para € nifio, basado en la farmacocinética (union a protei-
nas), paso alalechey dosis relativa recibida por el nifio (Ilimite de
seguridad 10%). Resultados. Se encontraron 516 articulos. 93 con-
tenian informacién relevante. Resultaron compatibles con lactancia
materna: carbamacepina, fenitoina, gabapentina, lamotrigina, topi-
ramato, valproato y vigabatrina. Compatibles, pero con necesidad
de vigilancia del nifio: benzodiacepinas, etotoina, fenobarbital, le-
vetiracetam, oxcarbacepina, pregabalina, primidona, tiagabina y
zonisamida. Deben evitarse: etosuximida y felbamato. Conclusio-
nes. Debido a los beneficios inmunol égicos, nutricionales, psicoa
fectivos y de salud publica, |alactancia materna exclusiva debe ser
alimento de eleccion paralos nifios durante |os primeros 6 meses de
vida. Entre los 6 mesesy a menos 2 afios debe ser complementada
con alimentos solidos. La Academia Americana de Pediatriay la
Academia Americana de Neurologia, entre otras instituciones, re-
comiendan dar e pecho a agquellas mujeres diagnosticadas de epi-
lepsia. Cuando sea posible, emplearemos monoterapia y la dosis
maés baja efectiva.

P6.

CRISISEPILEPTICA Y LESION QUISTICA CEREBRAL

EN NINA DE 10 ANOS DE ORIGEN HINDU

M.C. Torres-Torres 2, J.J. Benavente 2 C. Pastor-Sanchez °,

P. Oyéguiez-Ugidos ©

2 Pediatria. ® Radiologia. © UCI Pediatrica. Hospital General de Ciudad Real.
Ciudad Real.

Introduccion. La neurocisticercosis (NCC), producida por Taenia
solium, es la infeccién parasitaria mas comun en el mundo. Lavia
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de contagio es fecal-oral. Los 6rganos diana son: ojos, musculos y
sistema nervioso. Constituye una de las causas mas frecuentes de
epilepsia adquirida. Caso clinico. Nifia de 10 afios ingresada en
Urgencias por dos crisis generalizadas, que ceden con diacepam
(DZP). Antecedentes familiares: desconocidos. Antecedentes per-
sonales: origen hindi. Abandonada a los 5 afios. Adoptada por una
familia espafiola a los 8 afios. Desconocen enfermedades previas.
Exploracién fisica: normal. Pruebas complementarias: analitica
basica general: eosinofilia: 23,4%; resto, normal. Bioquimica: |i-
quido cefalorraguideo (LCR): normal. Cultivo: estéril. Serologia a
cisticercosis: negativa. Serologia plasmética: 1gG positiva a Taenia
solium. Tomografia axia computarizada (TAC) craneal: imagen
quistica con calcificacion puntiforme, frontal derecha, en limite
entre sustancia blancay gris, de 28 x 26 mm. Resonancia magnéti-
ca(RM) craneal: enl6bulo frontal derecho, yuxtacortical, se objeti-
va imagen anular hipercaptante, de 5 mm de diametro, con gran
edema perilesional de 35 x 25 mm. Dados |os antecedentes epide-
mioldgicos, la clinicay la neuroimagen, se diagnostica de NCC y
se trata con albendazol en 15 mg/kg/dia 1 mes, prednisona 10 dias,
y carbamacepina (CBZ). Se descartan quistes en otras localizacio-
nes, con Rx de huesos largos y fondo de 0jo. RM craneal (6 meses
posdiagnéstico): quiste de 4 mm, sin edema circundante. Electro-
encefalograma (EEG) sin focalidad, por 1o que seiniciaretirada de
CBZ. Conclusiones. Dado el aumento de lainmigracion en nuestro
pais, ante un paciente procedente de &rea endémica con una prime-
ra crisis epiléptica, se debe pensar en la NCC como posible diag-
nostico.

P7.

SINDROME DE KOZHEVNIKOV-RASMUSSEN
DE EVOLUCION FATAL

M.R. Cazorla-Callgja® M. Herrera-Lépez 2 1. De Prada-Vicente®,
A. Teijeira-Azcona®, A. Verdu-Pérez @

@ Unidad de Neuropediatria. Hospital Virgen de la Salud. Elda, Alicante.

b Anatomia Patol 6gica. Hospital Nifio Jestis. Madrid. ¢ Neurofisiologia Clinica.
Hospital Virgen de la Salud. Elda, Alicante.

Introduccion. El sindrome de Kozhevnikov-Rasmussen se caracte-
rizapor crisis epilépticasintratables, epilepsia’‘partialis continua y
deterioro motor y neuropsicol égico. Se presenta un caso con evolu-
cion fatal por edema cerebral intratable durante una fase de epilep-
sia‘partialis continua . Caso clinico. Nifiade 3 afios, con crisis par-
ciales motoras de miembro superior derecho (simples o complejas),
sin/con generalizacion secundaria. Frecuencia creciente no contro-
|able farmacol 6gicamente. Ocasionalmente, crisis hemigeneraliza-
das prologadas con hemiparesia proscritica de larga duracion.
Durante € afio siguiente aparece leve hemiparesia derecha, y dete-
rioro del lenguaje. A los 18 meses del inicio, episodios de epilepsia
‘partiais continua de horas/dias de refractarios a corticoides e
inmunoglobulinas. Electroencefalograma (EEG): deterioro progre-
sivo de la actividad de fondo en el hemisferio izquierdo, actividad
focal lenta, puntas focales. Resonancia magnética (RM) inicial:
normal; evolucién: hipersefial T, en sustancia blanca periventricu-
lar, atrofia hipocampal izquierda progresiva. Se decide tratamiento
quirdrgico: reseccion cortical perisilviana. Histologia: compatible
con encefalitis de Rasmussen. Tras 2 meses con buen control criti-
co presenta estado hemigeneralizado intratable, edema cerebral
intenso y EEG con actividad paroxistica continua en hemisferio
izquierdo, que evolucionaen 48 h atrazado isoeléctrico y clinicade
muerte cerebral. Conclusiones. 1. El caso presenta las caracteristi-
cas tipicas del sindrome de Rasmussen. El tratamiento de eleccion
es la hemisferectomia funcional. En nuestro caso se realiz6 un pri-
mer tiempo con reseccion cortical y buena respuesta, en espera de
la hemisferectomia funcional completa. 2. El edema cerebral masi-
Vo tras 2 meses de |la reseccion cortical es de dificil explicacion, y
no se ha descrito previamente en esta encefal opatia epiléptica.
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P8.

¢ESTADO DE AUSENCIA?

L. Arraba-Ferndndez &, L. Lépez-Marin @, J. Lara-Herguedas @,
L. Gonzélez Gutiérrez-Solana 2, J.J. Garcia-Pefias 2,

A. Pérez-Jiménez ®, M. Garcia-Fernandez °

2 Neurologia Pediatrica. ® Neurofisiologfa Clinica. Hospital Nifio Jess.
Madrid.

Introduccion. Descripcion de dos pacientes para considerar, en €l
diagnostico diferencial de un cuadro confusional agudo, la epilep-
sia generalizada idiopética. Caso clinico. 1. Nifio de 10 afios que,
tras levantarse por la mafiana, presenta desorientacién, confusion,
comportamiento anormal y aucinaciones visuales. No muestrasig-
nos de infeccion, ingestién de toxicos, ni vémitos. Con la sospecha
de encefalitis, ingresa con aciclovir intravenoso. 2. Nifio de 12 afios
con cuadro de alteracion del nivel de conciencia, comportamiento y
lenguaje incoherente, pérdida del control de esfinteres y signos
autonémicos. Refiere traumatismo leve, previamente. Se diagnosti-
ca de posible migrafia confusional. A 10s 2 meses presenta cuadro
similar. En ambos casos se redliza andlisis de sangre, tomografia
axial computarizada (TAC) craneal, toxicos en orina y puncién
lumbar en Urgencias (normal) e, ingresados, resonancia magnética
(RM) cranea (normal). El electroencefalograma (EEG) registraen
el primer caso brotes lentos posteriores y punta-onda generalizada
con la hiperventilacion. En el segundo, € EEG de vigilia fue nor-
mal. En lapoligrafiavideo-EEG se observan brotes de puntay poli-
punta-onda generalizada. Ante la sospecha clinica de estado de
ausencia, se inicia tratamiento con &cido valproico, con resolucion
clinico-EEG del cuadro alas 16 y 7 horas, respectivamente. No han
VUelto a presentar nuevas crisis en 1 afio y 2 meses de seguimiento
para cada uno. Conclusiones. Aunque el estado de ausencia es poco
frecuente como primera manifestacion epil éptica, es necesario con-
siderarlo ante un cuadro confusional agudo, haciéndose imprescin-
dible larealizacion de un EEG, preferiblemente registro de video-
EEG poligrafia en fase aguda.

Leucodistrofia y metabolismo

P9.

SINDROME DE SMITH LEMLI OPITZ (SSLO). FENOTIPO
CLINICOY CONDUCTUAL. ESTUDIO DE 10 CASOS

A. Fernandez-Jaén 8, D. Martin-Fernandez Mayoralas 2,

B. Callgja-Pérez ®, N. Mufioz-Jarefio ©

2 Neuropediatria. Hospital La Zarzuela. Madrid. ® Atencién Primaria.
¢ Neuropediatria. Hospital de Guadalajara. Guadalajara.

Introduccion. El sindrome de Smith Lemli Opitz (SSLO) es un sin-
drome poco frecuente caracterizado por un trastorno del metabolis-
mo del colesterol. Cursacon un fenotipo fisico caracteristicoy retra-
so mental. Objetivos. Conocer € fenotipo fisico y cognitivoconduc-
tual de pacientes afectados. Pacientes y métodos. Revisamos las ca-
racteristicas clinicas de 10 pacientes con SSLO, 2 mujeresy 8 varo-
nes, con edades comprendidas entre los 2,5 y 23 afios. Se aportan
cocientes de desarrollo segiin escala de Battelle y caracteristicas
comportamentales segin BASC (Behavior Assesment System for
Children) adaptado. Resultados. Hipodesarrollo de potenciales evo-
cados (PE) y microcefaiagrave en todos|os casos. Hipocol esterole-
mia. Los rasgos fisicos mas frecuentes fueron ptosis palpebral,
hipertel orismo, orificios nasales antevertidos, cuello corto, hipospa-
dias, sindactilia y polidactilia. Se objetivd resonancia magnética
(RM) moderado-grave en todos los casos, con afectacion predomi-
nantemente motora. Comportamental mente se objetiva hipercinesia,
aipicidad, retraimiento y problemas de atencién secundarios a su
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retraso mental. Conclusiones. EI SSLO es un sindrome de escasa
prevalencia con un fenotipo fisico y neuropsi col 6gico caracteristico.

P10.

ENFERMOSDE ALEXANDER JUVENILES
CON PRESENTACION ATIPICA

M.M. O’ Callaghan-Gordo & M. Pineda-Marfa?,

I. M&aga-Diéguez ®, A. Aracil-Martinez 2,

G. Sdlomons®, S. van der Knaap ¢

@ Neuropediatria. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LIobregat, Barcelona.
b Neuropediatria. Hospital General de Asturias. Oviedo. ¢ Department of Pedia-
trics. University Hospital VU. ¢ Child Neurology. VU University Medical Center.

Introduccion. Laenfermedad de Alexander es unaleucodistrofiade
predominio frontal. Hay varias formas clinicas: infantil, en meno-
res de 2 afios, con megalencefalia, juvenil, entre los 4 y 10 afios,
con sintomas bulbares; adulta, con brotes psiquiétricos. Los crite-
rios diagnosticos neurorradiol 6gicos fueron establecidos en 2001
(Van der Knaap) y €l gen de la GFAP responsable de laenfermedad
en 2003 (Brenner). Los objetivos son describir la evolucion clinico-
rradiol 6gica de dos pacientes, de 21 y 25 afios, con forma juvenil
atipica. Caso clinico. Caso 1: nifiade 9 afios que presentaescoliosis
répidamente progresiva. Antecedentes de retraso del lenguaje, tor-
peza motora y vomitos ciclicos. La resonancia magnética (RM)
cerebral mostré hiperintensidades en T, de sustancia blanca peri-
ventricular con predominio frontoparietal, bulboprotuberancial y
atrofia de tronco. A los 10 afios inicia episodios agudos de cefalea
con sincopes vasovagales. A los 13 afios, sintomas psiquiétricos
con deterioro progresivo y sindrome rigidohipocinético que cursa
en brotes. La mutacion p.Arg79His confirmd el diagndstico. Caso
2: paciente varén, de 7 afios, con torpeza motora, ataxia, episodios
de atragantamiento y dolor cervical. Antecedentes de retraso del
lenguaje. LaRM cerebral mostré adel gazamiento del cuerpo callo-
so y ateracion de sustancia blanca de predominio frontal, bulbar y
cerebelosa. Se encontré la mutacion p.Arg88Cys. Conclusiones. Los
sintomas de presentacion y la evolucion de las RM pueden diferir
de las formas clinicas descritas y de los criterios diagndsticos de
neuroimagen establecidos. Hay que tener presente esta entidad en
el diagndstico diferencial delasleucodistrofias progresivas. Hoy en
dia, el estudio molecular confirmala enfermedad.

P11.

PATOLOGIA NEUROLOGICA ASOCIADA AL DEFECTO DEL
COMPLEJO ENZIMATICO PIRUVATO DESHIDROGENASA:
¢SE NACE O SE HACE? ;QUE PODEMOSHACER?

A. Martinez-Carrascal @ M. Garcia-Silva®,

S. Rometsch &, JM. Rius-Peris?

aServicio de Pediatria. Hospital General de Requena. Valencia.

b Servicio de Enfermedades Mitocondriales. Hospital Doce de Octubre. Madrid.

Introduccion. El desarrollo del sistema nervioso esta sujeto, por un
lado, a infinidad de proteinas y genes y, por otro, a un aporte de
nutrientes y energia para este fin. Ante un neonato o lactante con
una malformacion cerebral podriamos considerar ésta como la cau-
sa principal, pero cada vez se conocen més trastornos metabdlicos
que generan un cuadro malformativo del sistema nervioso central
(SNC). Este es € caso de los defectos de |as enzimas del complejo
pirtvico deshidrogenasa (PDH), que provoca un defecto energético
y toxico desde laembriogénesis hasta la etapa adulta, con presencia
de hipotonia, convulsiones, malformacion cerebral y dismorfias.
En modelos experimentales de defecto PDH se han podido evitar
las malformaciones embrionarias, mediante la modificacion de los
nutrientes. Caso clinico. Nifia, segunda hija de padres sanos, emba-
razoy parto normal, que se remite alos dos meses por hipotonia. Se
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detecta malformacion cerebral y elevacion discreta de lactico y
pirdvico en sangre y del cociente piravico liquido cefal orraquideo
(LCR)/sangre; sospechamos posible defecto del complejo PDH oly
cadena respiratoria, que se confirmé por estudio bioguimico en
fibroblastos, biopsia muscular y estudio genético. Seinicio pronta-
mente vitamina B, y dieta cetégena (ketocal). La evolucién hasido
favorable, dentro de su grave afectacion; mejora en vision y audi-
cién, mejora en tono y relacion con el medio mediante sonidos. El
nivel de nutricion y desarrollo es muy bajo, acorde con su microce-
falia. Conclusiones. Un diagnéstico y tratamiento precoz pueden
mejorar laevolucion y la calidad de vida dentro de lalimitacion de
unagrave afectacion, dada por el grado de afectacion metabdlica

P12.

PATOLOGIA MITOCONDRIAL COMO CAUSA
DE SINDROME DE WEST FAMILIAR

M.A. Fernandez-Fernandez, |. Martinez-Carapeto, M.J. Manzano,
M. Madruga-Garrido, L. Ruiz del Portal, M. Rufo-Campos
Neurologia Infantil. H.U. Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. La incidencia de casos familiares de sindrome de
West (SW) es de 4,4-4,8%, y €l indice de recurrencia interherma-
nos del 1,5-6%, especialmente en gemelos univitelinosy enferme-
dades hereditarias con un méximo del 30%. Las caracteristicas en
los casos familiares permanecen sin aclarar. Las causas metabdlicas
son un tipo infrecuente de etiologia en el SW que siempre debemos
descartar. Caso clinico. Se presentan dos hermanos varones, con
antecedentes de padre con epilepsia no filiada en la infancia y
madre con dos abortos previos por cromosomopatia. El primero de
ellos, con microcefaliay retraso psicomotor desde |os 4 meses, ini-
cia, alos5, con movimientosincoordinados y espasmos en flexion,
sin alteraciones en la tomografia axial computarizada (TAC) ni
resonancia magnética (RM), pero con hipsarritmia en el electroen-
cefalograma (EEG). El segundo, con igua cuadro, inicia a los 6
meses espasmos en flexion y EEG con hipsarritmia. LaRM presen-
ta atrofia subcortical con hipogenesia del cuerpo calloso, y en las
pruebas analiticas aparece una acidosis metabdlica con elevacion
de lactico y pirGvico. Siendo negativas las mutaciones MELAS
(mitochondrial, encephal ophaty-miopathy, lactic acidosis and stroke-
like episodes)-M ERRF (myoclonic epilepsy and ragged-red fibers),
se ha detectado actividad deficiente de los complegjos |, 111 y 1V,
compatible con alteracion del ADN mitocondrial (ADNmt) o prote-
inas mitocondriales. Conclusiones. Los casos de SW familiares son
poco frecuentes, y las causas metabodlicas deben tenerse en cuenta
cuando se asocian a cuadro de SW, ateraciones en € equilibrio
&cido-base y elevacién de ciertos metabolitos relacionados con la
funcién mitocondrial, como son €l l&ctico y el piravico. Es necesa-
rio disponer de un diagndstico molecular paralos casos en los que
se sospecha este tipo de patologia.

P13.

SINDROME DE DEPLECION DE ADN MITOCONDRIAL DE
PRESENTACION TARDIA Y CURSO CLINICO FULMINANTE
M. Herrera-L6pez & M.R. Cazorla-Callgja?,

D. Arjona-Villanueva®, A. Verdi-Pérez 2

2 Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de Cuidados I ntensivos Pediatricos.
Hospital Virgen de la Salud. Elda, Alicante.

Introduccidn. La deplecion de ADN mitocondrial (ADNmt) se debe
a su disminucion respecto al ADN nuclear. Se han descrito diversos
cuadros clinicos con clinica heterogénea. Las formas agudas (fallo
multiorganico fatal) seinician en €l periodo neonatal. Se presentaun
caso de evolucion fatal, de presentacidn posterior alos 6 meses de
edad, con desarrollo psicomotor previo normal. Caso clinico. Varén
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de 8 meses, con pérdida brusca de la concienciay estado epiléptico,
que cede con € tratamiento habitual. Antecedentes familiares nega-
tivos. Cuadro previo febril inespecifico. Examen a ingreso: coma
(Glasgow 3), hipotonia generalizada, ausencia de movimientos
esponténeos, midriasis arreactiva, ausenciade reflgjos troncoencefa
licos, fontanela abombada, hepatomegalia leve, mala perfusion
cutanea con inestabilidad hemodinamica. Analitica sanguinea: hi-
pertransaminemiagrave, hiperglucemia, coagul opatia, acidemialac-
tica persistente. Neuroimagen: edema cerebral. Electroencefalogra-
ma (EEG): patrén isoeléctrico. Bioguimica especial: excrecion au-
mentada de metabolitos de acidosis Iécticay del ciclo de Krebs (ori-
na); aumento de lactato y piruvato en liquido cefalorraquideo (LCR)
(cociente lactato/piruvato = 23). Carboxilasas y piruvatodeshidroge-
nasa en fibrobl astos normales. Biopsiamuscular: déficit del comple-
jo | delacadenarespiratoria; deplecion grave de ADNmt. Autopsia
edema cerebral, colestasis intrahepética intensa, microhemorragias
multiviscerales. Evolucion: fallece a 7.° dia por fallo multiorgénico
y acidemia lactica intratable. Conclusiones. Se presenta un caso de
encefalopatia y hepatopatia aguda de curso fulminante debido a
deplecion de ADNmt. Caso atipico por: 1. Edad fuera del periodo
neonatal; los casos de deplecion de ADNmt grave suelen iniciarse
en € periodo neonatal-2 meses de vida; 2. Desarrollo psicomotor
previo normal (con frecuencia hay signos neurol égicos anormales o
claro retraso psicomotor previo).

P14.

RABDOMIOLISISCOMO FORMA DE PRESENTACION
DE ALTERACION DEL METABOLISMO ENERGETICO
MUSCULAR

B. Mufioz-Cabello @ J. Colomer °, A. Nascimento ®,

M. Pineda®, P. Poo ®

2 Neuropediatria. Hospital Virgen del Rocfo. Sevilla. ® Neurologia.
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccion. La rabdomidlisis es un sindrome grave, poco fre-
cuente en la edad pedidtrica, que puede obedecer a multiples cau-
sas. Un grupo etiol 6gico importante, sobre todo en |os casos de rab-
domidlisis recurrente, lo constituyen las enfermedades del metabo-
lismo energético. Objetivos. Describir |as caracteristicas clinicas de
la rabdomidlisis por trastornos del metabolismo energético. Eva-
luar la utilidad de los examenes complementarios para llegar al
diagnostico etioldgico. Evaluar el prondstico y definir estrategias
terapéuticas para prevenir la evolucién fatal del proceso. Pacientes
y métodos. Presentamos cinco pacientes estudiados en los afios
2003-2006 por episodios de rabdomidlisis secundarios a trastornos
del metabolismo energético. Evaluamos | os antecedentes familiares
y personales, la forma de presentacién, los factores desencadenan-
tes, laevolucion y los hallazgos en |as expl oraciones complementa-
rias. Resultados. El espectro clinico de los pacientes fue muy
amplio. Tres nifios presentaban antecedentes neurol gicos antes del
inicio de los cuadros de rabdomidlisis, mientras que otro paciente
referiabajatoleranciaal gercicio y un caso se mantuvo asintomati-
co en los periodos intercrisis. Tres pacientes mostraron episodios
recurrentes. Todos |os casos se presentaron en el contexto de infec-
cionesintercurrentes salvo uno, que fue desencadenado por € ger-
cicio. El pronéstico fue grave, produciéndose € fallecimiento en
cuatro pacientes. Los examenes complementarios orientaron el
diagndstico etiol 6gico en tres pacientes, no siendo posible determi-
nar la etiologia en los otros dos casos. Conclusiones. La rabdomio-
lisisen el contexto de enfermedades del metabolismo energético es
un sindrome potencial mente muy grave, por |o que es fundamental
identificar precozmente a los pacientes de riesgo, para intentar lle-
gar a un diagndstico etiol dgico que nos permita optimizar € trata-
miento, prevenir nuevos episodios cuando sea posible y ofrecer
consejo genético alafamilia.
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CONTROL EVOLUTIVO DE UN PACIENTE CON X-ALD
EN TRATAMIENTO CONACEITE DE LORENZO.

B. Blanco-Martinez 2, M. Fernandez-Fernadndez 2,

M. Madruga-Garrido 2 L. Ruiz del Portal-Bermuidez 2,

B. Mufioz-Cabello M. Pérez-Pérez ®, R. Candau-Mensaque
M. Rufo-Campos @

2 Neurologfa Infantil. ® Nutricién Infantil. Hospital Virgen del Rocio. Savilla.

Introduccion. Analizaremos la evolucion de una paciente con adre-
noleucodistrofia ligada al X (X-ALD) cerebral con e tratamiento
mediante aceite de Lorenzo (gliceroltrierucato/gliceroltrioleico;4:1).
Caso clinico. Varon de 18 afios que acude de otro hospital paravalo-
racion de tratamiento. Sin antecedentes y desarrollo normal.
Comienza alos 7 afios con trastornos de la marcha, lentitud progre-
sivay mala escolarizacion. En laresonancia magnética (RM), lesio-
nes en sustancia blanca parietooccipital bilateral y en esplenium del
cuerpo calloso compatible con ALD; seinicia estudio de &cidos gra-
sos de cadenamuy larga (AGCML) en el Instituto de Bioquimicade
Barcelona, confirmandose el diagndstico con ateracion en el perfil
de AGCML con incremento del 26:0. En la exploracion presentaba
pardisis facial izquierda, motilidad escasa, hipotonia axial e hiper-
tonia de miembros, cognitivamente sin ateraciones significativas.
En RM, similar alaanterior, con imégenes que sugerian una progre-
sion anterior. Se inicia tratamiento dietético con restriccion de
AGCML, lovastatina 5 mg, vitamina C y aceite de Lorenzo. Se han
realizado controles analiticos, RM y AGCML periddicos sin efectos
secundarios, salvo ligera plaquetopenia. LaRM se hamantenido sin
cambios y normalizacién en perfil de AGCML, con niveles de 26:0
dentro de la normalidad, salvo aumentada en una determinacion.
Clinicamente estable, salvo aumento de la espasticidad en miembros
inferiores (MMI1). Conclusiones. El uso de la dietoterapia con €l
aceite de Lorenzo en laforma cerebral no se recomiendadebido ala
falta de evidencia de mejoria y sus efectos adversos. En nuestro
paciente se usd por razones humanitarias. El tratamiento ha sido
bien tolerado y, aunque no ha presentado mejoria en estos 11 afios
de seguimiento, si parece haber estabilizado la enfermedad.

P16.

DEFICIENCIA DE PIRUVATO

DESHIDROGENASA EN DOSNINAS

Almansa-Garcia? R. Domingo-Jiménez 2, E. Quintana®,

E. Martinez-Salcedo & H. Alarcon-Martinez 2,

E. Martin-Herndndez ¢, M.T. Garcia-Silva®, P. Briones®,

A. Puche-Mira?, C. Casas-Fernandez 2

@ Neuropediatria. Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia.

b Institut de Bioguimica Clinica. Hospital Clinicy CSIC. CIBERER. Barcelona.
¢ Unidad de Enfermedades Mitocondriales y Metabol opatias.

Hospital 12 Octubre. Madrid.

Introduccion. La deficienciadel complejo piruvato deshidrogenasa
(PDH) dalugar a cuadros neurodegenerativos de gravedad variable.
Revisamos la presentacion clinica de dos nifias afectas de deficien-
cia de PDH por mutaciones en el gen de la subunidad E1?. Caso
clinico. Caso 1: lactante de 9 meses con retraso psicomotor, micro-
cefalia, dismorfia leve, hipotonia y crisis epilépticas. Aumento en
plasmay liquido cefalorraquideo (LCR) de lactato, piruvato y ala
nina. Resonancia magnética (RM) cerebral: hipogenesiadel cuerpo
calloso, atrofia corticosubcortical asimétrica, calcificacion periven-
tricular y heterotopia nodular. Biopsia muscular: cadena respirato-
ria mitocondrial (CRM) normal. Biopsia cutanea: deficiencia de
PDH. Estudio del gen PDHA1: mutacion p.R302C (c.904C > T) en
heterocigosis, de novo. Actualmente, 6 afios, tratada con topirama-
to, tiamina y dieta cetogénica, presenta una encefalopatia fija, sin
crisis epilépticas. Caso 2: lactante diagnosticada a los 7 meses de
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sindrome de West, tratada con vigabatrina. Hiperlactacidemia en
plasmay LCR. RM cerebral: atrofia generalizada asimétrica. Evo-
lucién: retraso pondoestatural y psicomotor, estrabismo, hipotonia,
episodios de debilidad y crisis epilépticas. Biopsia de piel: CRM
normal y deficiencia de PDH. El estudio del gen PDHA1 revel6 un
cambio de novo en €l exén 6: p.A198T (¢.592 G > A) en heterocigo-
sis; se continlia el estudio. Se trata con vigabatrina, tiaminay dieta
cetogénica. Actuamente, 7 afios, no involuciona; crisis muy espo-
rédicas. Conclusiones. Ladeficienciade PDH debe considerarse en
el diagndstico diferencia de las encefalopatias y epilepsias de ini-
cio precoz. A pesar de la precocidad y gravedad de |a presentacion,
destacamos la estabilidad clinica de nuestras pacientes, especial-
mente en el control de laepilepsia

P17.

LEUCOENCEFALOPATIA CON SUSTANCIA BLANCA
EVANESCENTE, INFANTIL TEMPRANA:
EVOLUCION CLIiNICA

C. Sierra-Corcoles? R. Parrilla-Mufioz 2 I. Leiva-Gea®,
C.M. Martinez-Padilla®, J.C. Salazar-Quero ®,

J. delaCruz-Moreno ®

2 Unidad de Neuropediatria. ® Servicio de Pediatria.

Hospital Universitario Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. Laleucodistrofia con sustancia blanca evanescente es
una enfermedad hereditaria autosdmica recesiva, individualizada en
1997 por criterios clinicorradiol6gicos y genéticos en 2001. Existen
varios tipos, subagudo infantil, infantil temprano, infantojuvenil tar-
dioy adulto, que determinan el momento de aparicion delaclinicay
su gravedad, expresando gran heterogeneidad clinica y genética.
L os objetivos son presentar un caso infantil temprano, diagnostica-
do clinicorradiol6gicay genéticamente exponiendo la cronologia de
la evolucién clinica. Caso clinico. Nifio de 7 afios, con desarrollo
dentro de lanormalidad hasta que, trasinfeccion banal con 2 afiosy
9 meses, presenta ataxia y espasticidad que le impide la deambula-
cién sin apoyo; un mes después deambula con ataxiay espasticidad
leve. Resonancia magnética de imagen (RMI): afectacién importan-
te de sustancia blanca subcortical y periventricular, smétricay bila-
teral en ambos hemisferios cerebrales, hipersefial en T, y FLAIR.
Cavidades quisticas con sefid similar a liquido cefalorraquideo
(LCR). Estudios metabdlicos, electromiograma (EMG), electronis-
tagmografia (ENG), potenciales evocados auditivos (PEA), norma-
les. Potenciales evocados visuaes (PEV), afectados. Recaidas pos-
teriores por traumatismo craneoencefédlico (TCE) leve, virasis, biop-
sia de piel, lo tienen tetraplégjico, sin comunicacion con e medio,
ciego, afésico, y deglucién anormal. RMI: leucodistrofia progresiva.
Mutacion heterocigotaC. 338 G> A, C 118 A> T exones 2-3 engen
EIF2B5. Cromosoma 3q 27. Conclusiones. Un deterioro neurol 6gi-
€0 secundario a unainfeccion o TCE leve debe hacernos sospechar
esta entidad, realizando RMI y genética, si sugieren criterios radio-
|6gicos, paraun diagnostico sin demoray consejo genético.

P18.

TETRAPARESIA AGUDA EN DOSLACTANTES

CON FUNCION HEPATICA NORMAL Y RESONANCIA
MAGNETICA SUGESTIVA DE DEPOSITO DE SUSTANCIAS
PARAMAGNETICAS

M. Auffant-Caraballo 2 B. Pérez-Duefias 2 R. Artuch-Irriberi ®,
M. Baguero ¢, M.A. Vilaseca-Busca®, A. Garcia-Cazorla?,

J. Campistol-Plana?

2 Neurologfa. ® Bioquimica. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues

de Llobregat, Barcelona. © Neurorradiologia. CETIR Grup Médic. Barcelona.

Introduccion. La presencia de hiperintensidades en T, en los nticleos
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palidos es un hallazgo comin a varias enfermedades neurodegenera-
tivas de la edad pediétrica que cursan con depdsito de sustancias
paramagnéticas. El objetivo es mostrar dos lactantes con tetrapare-
sia espéstico-distonica de presentacion aguda y discutir la posible
etiologia de las anomalias detectadas en la sustancia blanca y los
nlcleos palidos. Caso clinico. Dos hermanos senegal eses (pacientes
1y 2), hijos de padres primos hermanos, desarrollan entre los 8-12
meses, coincidiendo con una infeccion banal, una tetraparesia
espastico-disténica con funciones cognitivas preservadas. Ambos
pacientes presentaban una funcién hepética conservada a inicio.
Entre los hallazgos metabdlicos destaca un descenso aislado de 5-
HIAA (104 nmol/L) en liquido cefaorraquideo (LCR) (paciente 2).
El hallazgo comiin més caracteristico fue una hiperintensidad en
T,/hipointensidad en T, simétrica y bilateral en nicleos pdidos y
sustancia blanca (supratentorial, tronco y cerebelo). Imagenes simi-
lares se han descrito en nifios con insuficiencia hepética crénica en
relacion con el deposito de sustancias paramagnéticas como € man-
ganeso. Conclusiones. Pensamos que las anomalias clinicas y neu-
rorradiol dgicas detectadas en estos dos hermanos corresponden a
una misma entidad clinica, probablemente en relacion con un acl-
mulo de sustancias paramagnéticas de posible origen congénito.

P19.

ABORDAJE DIAGNOSTICO DE PACIENTE DE 11 MESES
CON MANCHA ROJO-CEREZA'Y NISTAGMO MONOCULAR

M.J. Manzano-Infante &, |. Martinez-Carapeto 2,

M.J. Ferndndez-Fernandez & M. Madruga-Garrido b

B. Blanco-Martinez °, L. Ruiz del Portal-Bermudo °,

M. Rufo-Campos®

2 pediiatria. ® Neuropediatria. Hospital Infantil. HH. UU. V. del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Tanto la mancha rojo-cereza como € nistagmo mo-
nocular son signos de alerta frecuente en las enfermedades de de-
posito lisosomal. Se presenta un caso todavia sin diagndstico defi-
nitivo cuyo Unico objetivo es formular las actitudes diagndsticas y
de seguimiento en casos de sospecha de estas enfermedades. Caso
clinico. Lactante de 11 meses que presenta nistagmo monocular
izquierdo de un mes de evolucion, acompafiado de lateralizacion de
la cabezay movimientos de cabeceo. Antecedentes personales: pre-
maturidad (31 semanas). Neumonia neonatal, que precisd ventila-
cién mecénica. Desarrollo psicomotor normal. Exploracion: sin
hallazgos, salvo €l nistagmo. Fondo de ojos: papilas normales con
maculas muy pigmentadas con halo edematoso que recuerdan la
mancha rojo-cereza. Potenciales evocados visuaes (PEV): darga-
dos en latenciay con pospotencial de gran amplitud (frecuente en
errores innatos del metabolismo). Estudio de médula 6sea: aidadas
células espumosas, alta probabilidad de enfermedad lisosomal.
Pendiente resultado de: enzimas lisosomales y electroencefalogra-
ma (EEG). Conclusiones. Ante una mancha rojo-cereza, el primer
diagnoéstico de sospecha debe ser €l de una enfermedad lisosomal.
Dentro de ellas, las més probables en nuestro paciente, dada la
edad, y su posible asociacion con un déficit visual que explicariael
nistagmo, serian: gangliosidosis GM 1, Niemann-Pick tipo A, siali-
dosis 2 y ceroidolipofuscinosis neuronal —que ademés puede pre-
sentar afectacion de PEV y EEG caracteristico—. El nistagmo mo-
nocular, como hallazgo aislado, podriadeberse aun déficit visual, o
bien tratarse de un hallazgo idiomético (spasmus nutans). Es im-
portante conocer en qué casos existe la posibilidad de terapia de
sustitucion enzimética, y en cuadles el tratamiento es sintomético.
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P20.

ADRENOLEUCODISTROFIA LIGADA AL CROMOSOMA X.
OPCIONESDE TRATAMIENTO

R. Calvo-Medina? M. Ferndndez-Figares Montes b

A. Morales-Martinez ¢, J. Martinez-Antén 2,

M.P. Delgado-Marqués ?, M.D. Mora-Ramirez 2

2 Neurologfa Pediatrica. ® Neurofisiologia. ¢ Pediatria.

Hospital Materno Infantil Complejo Hospitalario Carlos Haya. Malaga.

Introduccion. La adrenoleucodistrofia ligadaa X (X-ALD) esuna
enfermedad desmielinizante producida por un defecto en la meta-
bolizacién de &cidos grasos (AGCML) que se acumulan en la sus-
tancia blanca cerebral y la corteza suprarrenal. El objetivo es la
revision de un caso de (X-ALD) y su evolucion, un afio después de
realizarse un trasplante de medula 6sea (TMO) como tratamiento
Caso clinico. Varon de 10 afios, con un cuadro progresivo de 3 me-
ses con brotes de mal genio, agresividad, fallos de memoria, célcu-
lo y lectura. Previamente sano, facies inexpresiva, dificultad para
entender y gjecutar 6rdenes simples, torpeza de movimientos. Tinte
cutaneo bronce-amarillento. Alteracion del gje adrenal (insuficien-
cia suprarrenal) de hormona adrenocorticotréfica (ACTH):232,
cortisol:9 ng/mL electroencefalograma (EEG) y EEG privacion
actividad globalmente lentificada y de ato voltgje de predominio
en éreas frontales. VC (vital capacity) normal, potenciales evoca-
dos visuales (PEV), potenciales evocados auditivos del tronco
encefdlico (PEAT), afectados de forma intermitente con signos de
desmielinizacion, potenciales evocados somatosensitivos (PESS),
normales. Resonancia magnética (RM): aumento de la sefial en T,
de la sustancia blanca profunda (imagen en ‘alas de mariposa’).
AGCML: aumentados en suero. Genética: mutacion gen Xq28.
Hermano varén sano. Madre portadora. Los resultados obtenidos
son con el tratamiento con hidrocortisona oral, dieta restrictiva en
AGCML y administracién de ‘aceite de Lorenzo’. Trasplante de
médula 6sea en febrero 2006. En la RM realizada a los 8 meses
postrasplante se aprecia unaregresion minimade las &reas afectasy
no aparecen nuevas zonas de desmielinizacion. Progresion del cua-
dro actualmente frenada. Ha presentado crisis convulsiva Gnica e
iniciatratamiento anticomicial. Acude arehabilitacion y logopedia.
Mejoria ligera de la espasticidad. Alimentacién por via oral. Con-
clusiones. Los trastornos del comportamiento y del rendimiento
escolar agudos obligan adescartar patologia organica. El diagnosti-
co y €l tratamiento precoz pueden evitar una evolucion fatal. El
TMO es el tnico tratamiento que ha demostrado mejorar la super-
vivencia a medio plazo. El consgjo genético es hoy € medio mas
eficaz de luchar contra esta enfermedad.

P21.

DEFICIENCIA COMBINADA DE XANTINAY SULFITO
OXIDASA (DEFICIENCIA DEL COFACTOR MOLIBDENO).
A PROPOSITO DE UN CASO

M.J. Salado-Reyes @ J.J. Carrera-Martinez 2 M. Ley-Martos @,

A. Herndndez-Gonzélez @ A. Zuazo-OJ' eda®,

C. Pérez-Cerda Silvestre €, L. Dorche

2 Pediatria. ® Radiodiagndstico. Hospital Universitario Puerta del Mar. Cadiz.
¢ Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa. ¢ Centro de Diagnéstico

de Enfermedades Moleculares. Madrid.

Introduccion. La deficiencia del cofactor del molibdeno es un tras-
torno metabdlico raro caracterizado por anormalidades neurol 6gi-
cas, subluxacion del cristalino y convulsiones. Se hereda con carac-
ter autosdmico recesivo. Caso clinico. Lactante de 11 meses ingre-
sado en la Unidad de Cuidados Intensivos Pediétricos (UCIP) por
deterioro neuroldgico, desconexion del medio, desviacion ocular
hacia laizquierda y clonias en miembro superior derecho. Antece-
dentes familiares: tio paterno epiléptico, primo materno con crisis
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no catalogadas y hermana de 18 afios sana. Antecedentes persona-
les: gestacion y parto sin incidencias, desarrollo psicomotor normal.
Desde los 4 meses presentaba episodios de agitacion psicomotora e
hipotonia con recuperacion espontanea, que se relaciond con salbu-
tamol. Exploracion: perimetro craneal 49,5 cm (PC > 95), dolicoce-
falia, frente abombada, hiporreflexia generalizada, pupilas midticas
reactivas. Pruebas complementarias. estudio metabdlico, niveles
disminuidos de &cido Urico en plasma y aumentados de xantina,
hipoxantina, sulfocisteinay taurina en orina. Resonancia magnética
(RM) cranedl: hiperintensidad en la sustancia blanca de ambos
hemisferios cerebelosos. Lesiones hiperintensas en secuencia turbo
espin-eco (TSE) T, bilaterales y simétricas en ambos globos péli-
dos, los cuales presentan hiperintensidad en secuencia potenciadaen
difusion, con imagenes milimétricas centrales hipointensas en
secuencia epidifusion. Evolucion: se produce regresion del desarro-
Ilo psicomotor con pérdida del sostén cefdlico, no sedestacion e
hipotonia global, con reaparicion de reflgjos arcaicos. Se controld
las crisis con &cido valproico e iniciamos tratamiento empirico con
tiamina, biotina y carnitina. Tras confirmacion diagndstica, afiadi-
mos dieta exenta de meteonina y cisteina. Evoluciona favorable-
mente, avanzando en el desarrollo psicomator y sin crisis. Conclu-
siones. Destacamos en este caso la buena evolucién clinica del pa-
ciente, en comparacion con los casos descritos en la literatura.

p22.

EVOLUCION RAPIDA Y FATAL DE DOS CASOS
DE ENFERMEDAD MITOCONDRIAL

S. Jimeno-Ruiz, A. Garcia-Pérez, M.A. Martinez-Granero,

M. Bueno-Campafia, M.T Garcia-Silva, R. Simon de las Heras,
Y. Campos

Fundacién Hospital Alcorcén. Alcorcon. Hospital 12 Octubre. Madrid.

Introduccion. Presentamos dos casos de defecto de cadena respira-
toria, con ataxiay sindrome de West (SW), de evolucion réapiday
fatal en los primeros afios, a pesar del tratamiento especifico.
Casos clinicos. Caso 1: nifio de 23 meses, acude por ataxiay tem-
blor. Hermano fallecido con 2 afios sin diagndstico. Lactato/san-
gre: 3, y lactato/liquido cefalorraquideo (LCR): 3,14 mmol/L. Se
objetiva tubul opatia proximal; polineuropatia mixta sensitivomoto-
ra; lesiones subtalamicas y tronco en resonancia magnética (RM)
craneal, y déficit de complejo 1V de cadena respiratoria en miscu-
lo. A pesar de CoQ, carnitina, vitaminas B;, C, E, y arginina, sufre
descompensaciones con vomitos, disfagia, dificultad respiratoriay
acidosis. Desarrolla oftalmoplejia externa y fallece con 3,5 afios.
Estudios negativos del gen SURF-1y de delecion y mutaciones del
ADN mitocondrial (ADNmt) asociados a Leigh. Caso 2: lactante
de 5 meses, recién nacido prematuro de bajo peso para su edad ges-
tacional (RNPRBPEG), ingresa por SW, que se trata con hormona
adrenocorticotréfica (ACTH). Retraso psicomotor respecto a pri-
mer gemelo. Tras la sedacion para RM craneal sufre PCR, trasla-
dandose a la Unidad de Vigilancia Intensiva (UVI) pediérica. RM
craneal con dilatacion ventricular, atrofia cerebral y retraso mieli-
nizacién, con pico de lactato en espectroscopia. Hiperlactacidemia
y aumento lactato/L CR. Signos de afectacion miocérdica. Déficit
de complegjo | y IV de la cadena respiratoria, y deplecion del
ADNmt en la biopsia muscular. Tratado con carnitina, vitaminas
B, y Bg, folico y biotina, sufre episodios de dificultad respiratoria,
acidosis y deterioro neurolégico, fallece con 8 meses. Conclusio-
nes: El SW, laataxiay el Leigh se asocian a defectos de la cadena
respiratoria mitocondrial. L os farmacos especificos ocasionalmen-
temejoran; pero, en general, la enfermedad progresa, especia mente
en casos de inicio precoz con hiperlactacidemia persistente, como
en los nuestros.
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P23.

¢ESPOSIBLE EL DIAGNOSTICO DE ESCLEROSIS
MULTIPLE ANTE UN PRIMER EPISODIO?

I. Méaga-Diéguez 2 C. Escribano °, C. Molinos ¢, B. Bernardo 2,
R. Roger €

2 Unidad de Neuropediatria. ® Servicio de Pediatria. Hospital Universitario
Central de Asturias. Oviedo. ¢ Servicio de Pediatria. Hospital de Cabuefies.
Gijon. © Seccidn de Neurorradiologia. Hospital Universitario Central

de Asturias. Oviedo.

Introduccion. La esclerosis multiple (EM) es un trastorno crénico
autoinmune que afecta a la mielina. Se estima que tiene una pre-
valencia de 83 casos/100.000 habitantes. Los nifios representan el
2,7-4,4% de todos los pacientes con EM. Recientemente se han
propuesto nuevos criterios para adultos que contemplan la posibili-
dad de diagnosticar EM tras un primer episodio, basandose en
hallazgos de resonancia magnética (RM) y liquido cefa orraquideo
(LCR) (McDonald et al, 2001). Actuamente no existen criterios
unificados para el diagnostico de EM en la edad pediétrica. Objeti-
vos. Presentar un caso pediétrico en €l que, basdndonos en los crite-
rios mas recientes para €l diagnéstico de EM, fue posible diagnos-
ticar EM tras un primer episodio. Caso clinico. Nifia de 11 afios,
que inicia de forma progresiva con cuadro de torpeza motora en
extremidad superior derecha, asociada a vision borrosa, pardlisis
facial y nistagmo. Se realizaron tomografia computarizada (TC),
RM, estudio de LCR y potenciales evocados visuaes (PEV). Ante
los hallazgos compatibles con EM se inici6 tratamiento con metil-
prednisolona (1 g/24 horas durante 5 dias), seguidos de hidrocorti-
sona en dosis decrecientes durante 15 dias méas. La nifia presentd
una recuperacion progresiva de la sintomatol ogia hasta una norma-
lizacion casi total de la clinica. Los resultados obtenidos son: TC:
lesién hipointensa en zona frontal izquierda; RM: maltiples lesio-
nes afectando sustancia blanca y cuerpo calloso compatibles con
EM; LCR: hallazgo de bandas oligoclonales; PEV: aterados. Con-
clusiones. Se muestra un caso pediétrico en el que, siguiendo los
criterios diagndsticos de consenso més recientes en adultos, fue po-
sible realizar el diagnostico de EM tras un primer episodio.

P24.

MIOPATIA MIOTUBULAR: ESTUDIO GENETICO FAMILIAR

M.D. Teva-Galan 2 V. Esteban-Canto 2, M.J. Fuentes-Bonmati 2,
M. Claver-Duran & J. Jover-Cerda? F. Mayordomo °

@ Servicio de Pediatria. Hospital General de Elda. Elda, Alicante.

b Anatomia Patol 6gica. Hospital La Fe. Valencia.

Introduccién. Lamiopatiamiotubular ligadaal X eslamés grave de
las miopatias congénitas. Suele presentarse en €l periodo neonatal
con hipotonia y dificultad respiratoria. La muerte suele ocurrir
durante el primer afio por fallo respiratorio. Existe gran variabilidad
fenotipica, con formas intermedias con desarrollo de respiracion
espontaneay deambulacion. Caso clinico. Neonato que ingresa por
prematuridad y depresion neonatal grave. Parto a la 34.2 semana.
Apgar 3/6/7. Peso a nacer (PN): 1,6 kg. Antecedentes de tres her-
manos maternos fallecidos durante el primer mes de vida, una nifia
por asfixiaintraparto, y dos varones por bronconeumoniay depre-
sion neurol dgica grave, respectivamente. Presenta facies hipotonica
y criptorquidia bilateral. Ausencia de movimientos espontaneos y
succion, actitud en libro abierto, reflejos osteotendinosos (ROT)
ausentes. Ventilacion mecéanica durante 25 dias y posteriormente
CPAP (continuous positive airway pressure) dos meses. La hipoto-
niamejorainiciando alos 2 meses de vida movimientos de arrastre,
muecas y succion, ROT presentes, y llanto débil. Alta con oxigeno
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domiciliario alos 3 meses. Biopsia de muscul o cuadriceps compati-
ble con miopatia miotubular. Estudio molecular del gen MTM1:
presencia de la mutacion con pérdida de sentido. T1861 en hemici-
gosisen el exén 8, confirmandose |a sospecha de miopatia miotubu-
lar ligada a X. Fallecimiento alos 4,5 meses por insuficiencia car-
diaca congestiva. Conclusiones. Se resaltalaimportanciade los an-
tecedentes familiares en €l estudio del lactante hipotdnico. Mante-
ner una actitud terapéutica intensiva inicial nos permitira en un fu-
turo correlacionar la variabilidad fenotipica con € estudio genético
a efectos de un mejor consgjo familiar.

P25.

SINDROME DE DIOGENESINFANTIL

L. Ortiz-Ortiz, F. Belmonte-Avilés, E. Martinez-Sal cedo,

H. Alarcon-Martinez, A. Puche-Mira, M.R. Domingo-Jiménez,
C. Casas-Fernandez

Neuropediatria. HGU Virgen de la Arrixaca. Murcia.

Introduccion. El sindrome de Didgenes es un trastorno del compor-
tamiento ritualizado, basado en pensamientos recurrentes, consis-
tente en larecogida y acimulo de basura. Se describe en ancianos
con caracter urafio, abandono de la higiene personal y aislamiento
social. Caso clinico. Varén de 10 afios. Solicita valoracion por en-
fermedad neuropsicol 6gica. Antecedentes sin interés, salvo retraso
simple del lengugje. Sintomatologia de instauracion brusca hace
cinco meses. Consiste en recogiday almacenamiento de basura con
ansiedad reactiva cuando se leimpide o se le obliga a deshacerse de
lo guardado. Con sospecha de trastorno obsesivocompulsivo (TOC),
inicia tratamiento con antidepresivos triciclicos. Asocia anorexia
restrictiva, con importante pérdida ponderal y alteracion del com-
portamiento y las emociones. Exploracion fisica: mal nutrido (talla
P 50, peso P < 3). Impresiona de enfermedad. Examen pediétrico y
neurol 6gico normal. Hiporreactividad marcada, con pobre empatia
einquietud psicégena. Discurso escaso con tono bajo de voz. Prue-
bas complementarias: hemograma, biogquimica, hormonas tiroideas,
electroencefalograma (EEG) y resonancia magnética (RM) cere-
bral: normales. Estudio psicométrico: inteligencia norma mediay
alteraciones de la personalidad. Conclusiones. La patologia psi-
quidtrica en la infancia puede tener manifestaciones fisicas impor-
tantes y plantear un amplio diagnéstico diferencial. En nuestro
caso, la causa principal del deterioro fisico fue la restriccién ali-
mentaria. Sin embargo, dada la contencién parental, |as consecuen-
cias del sindrome no han sido tan devastadoras como las manifesta-
das en adultos.

P26.

DISECCION ESPONTANEA DE LA ARTERIA CAROTIDA
INTERNA DE PRESENTACION FATAL

M.O. Blanco-Barca? M. Cabo-Pérez °, E. Gonzélez-Colmenero ®,
M.L. Gonzdlez-Durdn °, M. Suérez-Albo °, F. Meijide del Rio €,
C. Saborido-Avila®, T. Bolivar-Gémez €, J.A. Calvifio-Castafion 2,
J. Antelo-Cortizas®

2 Seccién de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. ® Pediatria.

¢ UCI Pediatrica. ¢ Neurorradiologia. MEDTEC. Santiago de Compostela.

€ Cirugia Vascular. Complejo Hospitalario Universitario de Vigo. Vigo.

Introduccion. La diseccion dela carétidainterna (DCI) es unaenti-
dad infrecuente (incidencia 2,5/100.000). Constituye el 20% de los
accidentes isquémicos cerebrales en adultos jovenes, siendo excep-
cional en lainfancia. Lalocalizacion més frecuente es entre el ori-
gen de la carétida internay su entrada en la base craneal, con rara
extension intracraneal. Las DCI resultan de traumatismos y/o posi-
bles defectos estructurales de la pared arterial. Las DCI espontane-
as se relacionan con enfermedades hereditarias del tejido conectivo
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(Marfan, Ehlers-Danlos y displasia fibromuscular), coagulopatias,
feocromocitoma, consumo de estrégenos, simpaticomiméticos y
tabaquismo. Los objetivos son presentar un paciente con DCI de
curso fatal. Caso clinico. Varén de 10 afios sin antecedentes desta-
cables que, jugando a futbol, realiza un movimiento brusco de
hiperextension cervical al golpear el balén. Posteriormente presen-
ta hipotonia muscular, vémitosy disminucion del nivel de concien-
cia. Tomografia computarizada (TC) craneal normal. Eco-Doppler
(ED): diseccién carotidea izquierda. La angiorresonacia confirma
su extension al poligono de Willis. Se considera no subsidiario de
cirugia vascular, iniciandose tratamiento conservador con heparina,
interrumpiéndose ésta a comprobarse su extension intracraneal.
Tras persistir deterioro neurolégico, se realizd angiorresonancia
(48 horas): infarto isquémico del territorio de arteria cerebral me-
dia. A las 72 horas, fallece € paciente. Estudio ultraestructural de
piel, normal. Conclusiones. Aunque infrecuente, la DCI debe sos-
pecharse en todo paciente con deterioro neuroldgico y TC craneal
normal. Dada la gravedad, es importante el diagnéstico precoz
mediante laclinicay pruebas radiol6gicas (ED cervical, TC crane-
al y angiorresonancia). Laintroduccién de nuevas técnicas de ima-
gen no invasivas resulta (til para el diagnéstico. El tratamiento de
primera eleccion es conservador.

P27.

TELANGIECTASIAS CONJUNTIVALES,
SIGNO GUIA DEL SINDROME DE LOUISBARR

M.O. Blanco-Barca? M.C. Cobelas-Cobelas®,

E. Gonzélez-Colmenero ®, M. Suérez-Albo ,

M.L. Gonzélez-Durdn ®, A. Currés-Figueira®,

A. Iglesias-Castafion °, M.J. Sobrido-Gémez ©,

T. Gonzédlez-Martinez ¢, J.A. Calvifio-Castafion 2

2 Seccién de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. ® Pediatria. Complejo
Hospitalario Universitario de Vigo. Vigo. ¢ Fundacion Publica Galega de
Medicina Xenémica. Complejo Hospitalario Universitario de Santiago
de Compostela. Santiago de Compostela.

Introduccion. La ataxia-telangiectasia (AT), enfermedad neurode-
generativa, autosdmica recesiva, con manifestaciones multisistémi-
cas que incluyen trastornos motores, telangiectasias ocul ocutaneas,
inmunodeficiencia progresiva, infecciones senopulmonares créni-
cas, riesgo elevado de cancer linforreticular e hipersensibilidad a
radiaciones ionizantes. Presentacion infrecuente, con prevalencia<
1/100.000. Causada por mutacion del gen ATM que codifica una
proteina implicada en €l control del ciclo celular y reparacion del
ADN. El objetivo es presentar un nuevo caso de AT. Caso clinico.
Varodn, 5 afios, padres consanguineos de 2.° grado, con retraso psi-
comotor, hipotonia e historia de infecciones otorrinolaringol 6gicas
(ORL) frecuentes. Exploracion: retraso ponderoestatural, telan-
giectasias conjuntivales y en pabellones, marcha inestable con
aumento de base, Romberg negativo, imposibilidad de apoyo mo-
nopoddlico y marchaen tdndem, dismetria, lenguaje disartrico, dis-
ldlico, y apraxia oculomotora. Exploraciones complementarias:
anemia ferropénica, inmunodeficiencia humoral y celular (déficit
delgA, IgG2, IgE, y linfocitos CD4), elevacion marcada de alfafe-
toproteina (127 ng/mL, normal < 12), con antigeno carcinoembrio-
nario normal. Resonancia magnética (RM) cerebral: atrofia evoluti-
va de vermis y hemisferios cerebelosos. Estudio de inestabilidad
cromosomica: multiplestranslocaciones (incluyendo t14,7) einver-
siones. Estudio genético molecular (Cr11g22-23) pendiente de re-
sultado. Conclusiones. El diagnéstico de AT es inequivoco una vez
se presentan la mayoria de signos clinicos, si bien es posible reali-
zar un diagnéstico precoz y, por tanto, preventivo de sus complica-
ciones infecciosas o tumoral es, determinacion de afafetoproteinay
marcadores de inmunidad humoral y celular, por lo que se deberia
incluir su determinacién ante una ataxia crénica. Aunque no existe
tratamiento curativo, su diagnéstico temprano es importante para
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cuidados paliativos y consgjo genético, por un posible futuro her-
mano afecto y porque el estado de portador (padres) predispone a
mayor riesgo tumoral.

P28.

DESCRIPCION DE DOSHERMANOS
CON DEFICIT DE DISFERLINA

H. Gomez-Martin @ M.J. Baz ®, A. Cabello €,

M.P. Gallano 9, L. Gonzélez-Quevedo ¢

2 Pediatria. ® Laboratorio Bioguimica. Hospital Comarcal Llerena. Badajoz.
¢ Anatomia Patol 6gica (Neuropatologia). Hospital 12 Octubre. Madrid.

9 Genética. Hospital de la Santa Creu i Sant Pau. Barcelona.

Introduccion. Mucho se esta avanzando en el estudio de las distro-
fias musculares. Ladisferlina es una proteinadel sarcolemarecien-
temente implicada en la reparacion del desgaste de las fibras mus-
culares causada por la contraccion habitual. En los pacientes, con el
tiempo, el dafio se acumula y finamente lleva a la atrofia y debi-
lidad musculares. Fenotipos asociados (mutacién en gen DYSF,
2p13.3) son: distrofia de cinturas 2B, miopatia de Miyoshi y mio-
patia distal anterior, distrofia escapulohumeral y pacientes con
mialgias y calambres. Caso clinico. Dos hermanos, 5 afios (varén)
y 18 meses (mujer). El nifio fue visto alos 3 afios con sospecha de
afectacion muscular; destaca fenotipo miopdtico, hiporreflexia, Go-
wers positivo. Creatincinasa (CK): 1.262. Electromiograma (EMG):
trastorno miopético. Biopsia muscular (Dra. Cabello): leves altera-
ciones distréficas y déficit de disferlina, con distrofina, sarcoglica
nos y merosina normales; confirmacion mediante Western-Blot. La
nifia fue observada con 1 afio; hipotonia inespecifica, ausencia de
reflgjos; CK: 241 (6 m). Estudio genético de losdosy de los padres
(Dra. Gallano): mutacion en los dos nifios y progenitores portado-
res. Evolucion posterior lentamente favorable. Conclusiones. Los
fenotipos usuales del déficit de disferlina escapan del ambito de la
infancia, salvo algunos adolescentes. Consideramos éstas como las
primeras observaciones del déficit de disferlinaen laprimerainfan-
Cia, sin asociacion a déficit de otras proteinas musculares, con un
fenotipo de afectaci6n predominante de cinturas. Sugerimos que es
una posible causa de distrofia muscular a tener en cuenta ante la
normalidad de la determinacién de otras proteinas musculares.

P29.

ENFERMEDAD DE ALEXANDER INFANTIL.
PRESENTACION CLINICA INUSUAL DE LA

MUTACION ¢262C > T pArg 88 Cys

C. Sierra-Corcoles?, R. Parrilla-Mufioz 2, |. Leiva-Gea®,

M.C. Martinez-Padilla®, J. Aguirre-Rodriguez ¢,

J. Ramos-Lizcana®, J. dela Cruz-Moreno

2 Unidad de Neuropediatria. ® Servicio de Pediatria. Complejo Hospitalario
de Jaén. Jaén. © Unidad de Neuropediatria. Hospital Torrecardenas. Almeria.

Introduccion. El descubrimiento de lamutacién del gen GFAP con-
firma el diagnostico de enfermedad de Alexander (AE) en 137
casos. Su correlacion con la clinica y la resonancia magnética de
imagen (RMI) ha permitido ampliar el abanico diagnéstico. Gran
heterogeneidad genética, clinica 'y neurorradiolgica (45 mutacio-
nes diversas, casos sin macrocefalia, variable evolucion sintomati-
ca, la misma mutacion puede encontrarse tanto en la forma juvenil
como infantil) ha llevado a la ampliacién de los criterios de RMI
para EA. Aportamos un caso clinico de EA infantil con expresivi-
dad clinica inusual por mutacion heterocigética en el gen GFAP
€262C > T, dfiliado aagresividad clinicaen laformainfantil y leve
en lajuvenil. Caso clinico. Varén de 3 afios, con retraso psicomo-
tor, deambulacién a los 18 meses y retraso de lengugje. Con 21
meses, trastorno de lamarcha, de puntillas, caidas frecuentes, hipe-
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rreflexia, perimetro cefdlico mantenido desde el nacimiento en 2
desviacion estandar (DS). RMI con leucodistrofia de predominio
frontal, periventricular, profunday subependimaria, con imagen de
‘halo periventricular’ occipital y afectacion de nlcleos de labasey
dentado. Buena comunicacion afectivay |ddicacon el medio. Audi-
cion y visién normales. Desarrollo del lenguaje expresivo por ges-
tos, sefialando, y vocalizaciones. En un afio de seguimiento no hay
progresion de la patologia previsible. Conclusiones. La mutacion
de este paci ente esta asociada con un amplio espectro clinicorradio-
l6gico. Es necesaria la realizacion de estudios genéticos para €l
diagnostico de EA debido a su gran heterogeneidad, no restringién-
donos alos criterios clinicos y radiol dgicos clésicos.

P30.

PARALISIS CONJUGADA DE LA MIRADA HORIZONTAL

BILATERAL Y DESMIELINIZACION PROTUBERANCIAL.
UN SIGNO SUGERENTE DE ESCLEROSISMULTIPLE

C. Gémez-Lado & J. Eiris-Pufia 2 J.L. Iglesias-Diz®,

J. Moure-Gonzélez? A. Alvarez-Moreno ¢, A. Alonso-Martin €,
M. Castro-Gago @

2 Neurologia Pediatrica. ® Pediatria. ¢ Radiologia.

Hospital Clinico Universitario. Valencia.

Introduccion. La pardisis completa de la mirada horizontal es un
trastorno poco frecuente relacionado con lesiones hilaterales de la
protuberancia debidas a infarto, hemorragia, metéstasis y, en casos
aidados, a lesiones desmielinizantes. Su asociacion a esclerosis
multiple (EM) se hareferido en dos pacientes adultos. Los objetivos
son la presentacion de un caso de pardlisis bilateral de la mirada
conjugada y su asociacion a desmielinizacion protuberancial poste-
rior baja, discutiendo su posible relacion con un primer brote de
EM. Caso clinico. Varén de 14 afios, que ingresa por un cuadro de 3
dias de evolucion de cefaleaintensa, vision borrosay diplopia. Enla
exploracién ocular se observa una incapacidad para la aduccion y
abduccidn ocular bilateral, estando preservados |os movimientos en
el plano vertical y la convergencia. La administracion de metilpred-
nisolona se siguio de unamejoriaapartir del 4.° dia, con resolucion
completa posterior. Los resultados obtenidos son los siguientes: la
resonancia magnética (RM) cerebral en secuencia FLAIR (sagital
mostré hipersefial protuberancial delosnucleosdel VI par y fascicu-
los longitudinales mediales. La muestra de liquido cefalorraquideo
(LCR) no fue apta para estudio de bandas oligoclonales. Conclusio-
nes. Aun sin € apoyo diagnéstico que supondria la presencia de
bandas oligoclonales en LCR, € inicio clinico, su semiologia, la
demostracion de lesiones de desmielinizacion en protuberancia y
sustancia blanca periventricular y laexcelente respuestaa tratamien-
to esteroideo son altamente sugestivas de un primer brote de EM.

P31

SINDROME HEMOLITICO-UREMICO: AFECTACION
NEUROLOGICA AGUDA Y EVOLUCION A LARGO PLAZO
A. Roche-Martinez 2 M.P. Po-Argiielles? A. Giménez-Llort °,
JA. Camacho-Diaz °, J. Campistol-Plana?

2 Neuropediatria. ® Nefrologia pediatrica. Hospital Sant Joan de Déu.
Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccion. El sindrome hemolitico-urémico (SHU) se define co-
mo anemia hemolitica microangiopatica, trombopenia, y dafio mul-
tiparenquimatoso fundamentalmente renal, con frecuente afecta-
cion digestivay del sistema nervioso central (SNC). En Espafia es
esporadico (incidencia 2/1.500.000 habitantes). La etiologia méas
frecuente es la infeccion por Escherichia coli O157:H7(VT). Las
manifestaciones iniciales incluyen insuficienciarenal aguda, hiper-
tension arterial (HTA) y sintomatologia neurolégica (irritabilidad,
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somnolencia, convulsiones, ceguera cortical, hemiparesia o coma),
gue puede deberse a una alteracion metabdlica, HTA, o microan-
giopatia del SNC. Ademés del tratamiento especifico del SHU, es
fundamental la valoracion y e seguimiento del estado neurolégico
para prevenir secuelas. Existen pocas referencias bibliogréficas
acerca de la evolucién neurolégica a largo plazo. Realizamos un
estudio retrospectivo de algunos factores relacionados con el pro-
nostico y analizamos la evolucién neuroldgica a largo plazo de
pacientes con SHU. Pacientes y métodos. Revision retrospectivade
los pacientes con SHU tratados en nuestro centro entre 1981 y
2006, con manifestaciones neurol dgicas en fase aguda. Andlisis de
laclinica, analitica, estudios electrofisiol6gicos y de neuroimagen,
y correlacion con la evolucion clinica. Resultados. De los 58 nifios
con SHU, 22 presentaron sintomas neurolégicos en fase aguda, y
19 de ellos precisaron didlisis. En 7 se realiz6 alguna exploracion
complementaria neurolégica: neurcimagen, fondo de ojo (FO),
electroencefalograma (EEG), o doppler-arteria cerebra media
(ACM). Un paciente falleci6; en 5 persistié algun déficit neurol 6gi-
co (hemiparesia, déficit cognitivo, déficit visuoperceptivo), y en 16
no hubo sintomas neurol gicos. Conclusiones. El SHU asociado a
clinicaneurolégicainicia incorpora una alta morbilidad, con mor-
talidad del 4,5% y morbilidad a medio plazo del 27%. No se puede
establecer una correlacion entre los hallazgos de neuroimagen y la
evolucién alargo plazo.

P32.

DISPLASIA CRANEOMETAFISARIA:
NUEVOSASPECTOSDEL TRATAMIENTO

S. Roper 2 C. Toledo ®, V. Garcia-Nieto 2 R. Duque? S. Lépez 2,
S. Romero @

2 Pediatria. ® Genética. Hospital Universitario Ntra. Sra. de Candelaria.
Tenerife.

Introduccion. La displasia craneometafisaria se caracteriza por es-
clerosis 6sea preferentemente en €l créneo y huesos largos, produ-
ciendo afectacion progresiva de los agujeros de conjuncion, con
compresion de los nervios facia, dptico y auditivo, asi como del
agujero occipital. No existe tratamiento, salvo €l trasplante 6seo.
Presentamos nuestra experiencia en un paciente tratado con aceta-
zolamida, un diurético que reduce la reabsorcion tubular de bicar-
bonato y produce una acidosis metabdlica. Caso clinico. Vardon de 3
afos afecto de esclerosis craneal. Destaca: macrocefalia, hipertelo-
rismo ocular, raiz y puente nasal plano con cufia 6sea, narinas ante-
vertidas. Exploracion neuroldgica normal. Radiologia: esclerosis
craneal, ensanchamiento metafisario, areas hiperdensas e hipoden-
sas en las didfisis. Tomografia axial computarizada (TAC) craneal:
modificaciones densitométricas y del espesor delacalota, asi como
anormalidades en las distintas escamas Gseas. Engrosamiento de la
pirdmide nasal y lamina cribosa, potenciales evocados visuaes
(PEV): discreta afectacion visual bilateral. Potenciales evocados
auditivos de tronco cerebral (PEATC): discreta hipoacusia neuro-
sensorial coclear bilateral. Seinstauratratamiento con acetazolami-
da, con la intencién de incrementar la resorcion Gsea. L os resulta-
dos obtenidos son que, tras un afio de tratamiento, se ha conseguido
una reduccion importante de la densidad mineral ésea (DMO). El
valor Z-DMO se redujo de +6,83 (170% sobre €l valor medio para
su edad y sex0) a +3,98 (142%). Se incremento la calciuria (0,52
mg/mg) y se redujo la citraturia (41,5 mg/g). El cociente desoxipi-
ridinolina/creatinina se incrementd (83,3 frente a 130,3 nmol/mmol).
No se han observado efectos secundarios ni litiasis renal. Conclu-
siones. El tratamiento con acetozalamida es esperanzador en los
nifios con esclerosis 6sea. No obstante, deben realizarse controles
exhaustivos durante su administracion.
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P33.

SINDROME DE ENCEFALOPATIA POSTERIOR
REVERSIBLE EN UNA NINA CON LEUCEMIA
LINFOBLASTICA AGUDA

A. Lépez-Lafuente? J. Bergua®, A. Rodriguez 2 P. Barrros?,
C. Surribas? M.J. Lépez-Rodriguez 2
2 Pediatria. ® Hematol ogia. Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres.

Introduccion. El sindrome de encefalopatia posterior reversible
(SEPR) es una entidad clinicorradiol 6gica que ocurre en presencia
de hipertensién arterial (HTA), farmacos inmunosupresores, citos-
téticos, etc. Clinicamente consiste en ateracion del estado mental,
cefalea, convulsiones y trastornos visuales. Las neuroimagenes
muestran |esiones por edema que af ectan especialmente ala sustan-
cia blanca en la region parietooccipital bilateral, aunque puede
afectar alacortezay acualquier areacerebral, troncoencéfa o (TE)
o cerebelo. El cuadro suele ser reversible, con una eficaz interven-
cidn terapéutica sobre los desencadenantes. Presentamos una nifia
con leucemia linfoblastica aguda (LLA) que presentd un SEPR
durante la quimioterapia de induccién. Caso clinico. Paciente de 13
afos diagnosticadade LLA. Seinicié tratamiento de induccion se-
gun protocolo PETHEMA (programa para €l estudio de |a terapéu-
ticade las hemopatias malignas) 96 de riesgo intermedio (predniso-
na, vincristing, daunoblastinay L-asparraginasa). El dia +18 inicia
HTA (160/100) de dificil control. El dia +24 tiene una crisis con-
vulsiva generalizada, que se tratd con fenitoina. La paciente estaba
confusa, sin focalidad neurol égica, refiriendo pérdidavisual y cefa-
lea. Electroencefalograma (EEG): signos graves de afectacion cere-
bral con anomalias epileptiformes bilaterales occipitales. Imagen
de resonancia magnética (IRM) craneal: imagenes parietooccipita
les corticosubcortical es bilaterales hipointensas en T, e hiperinten-
sasen T, y FLAIR. Angiografia negativa. Liquido cefalorraquideo
(LCR): acelular; cultivos, serologias y reaccion en cadena de la
polimerasa (PCR) de virus negativas. Se traté empiricamente con
aciclovir. LaHTA se control6 con solinitrina intravenosa. La IRM
14 dias después eranormal. Durante € resto del tratamiento no pre-
sentd HTA ni sintomatol ogia neurol égica. Actualmente, 5 afios des-
pués, continldia en remisiéon completa. Conclusiones. Debemos te-
ner en cuenta el SEPR en pacientes en tratamiento quimioterapico
con HTA, clinicaneurol6gicay neuroimagen sugestiva. El diagnés-
tico siempre es de exclusion.

P34.

HEMORRAGIA SUBDURAL SECUNDARIA

A UNA PUNCION LUMBAR EN UN PACIENTE

AFECTO DE LEUCEMIA. REVISION DE LAS
COMPLICACIONESDE LA PUNCION LUMBAR

M. Lafuente-Hidalgo & R. Ranz-Angulo & R. Pérez-Delgado 2,
R. Pinillos-Pison 2 C. Calvo-Escribano P, A. Carboné-Barieres®,
A. Garcia-Oguiza?, J.L. Pefia-Segura?, J. Lépez-Pison 2

2 Unidad de Neuropediatria. ® Unidad de Oncopediatria.

Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. La puncién lumbar (PL) es una técnica diagnostico-
terapéuticamuy usada en la préactica médica habitual. Este procedi-
miento No esinocuo, ni esta exento de complicaciones; las masfre-
cuentes son poco importantes, como la cefalea pospuncion, el dolor
lumbar o el radicular. El resto de complicaciones son muy poco fre-
cuentes, pero algunas de ellas pueden ser especialmente graves,
como la herniacion y los hematomas espinales. Caso clinico. Pre-
sentamos un paciente afecto de una hemopatia maligna con trom-
bopenia de reciente diagnostico, que tras realizarse la primera PL
para completar diagnéstico inicial e iniciar terapia intratecal, pre-
sentd un hematoma espinal subdural, pese alatransfusién previade
plaguetas. Conclusiones. Se realiza una revision de las complica
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cionesdelaPL. Se destaca que las complicaciones més graves sue-
len presentarse en el contexto de otros problemas: hematomas espi-
nales asociados a ateraciones de la coagulacion y herniaciones
asociadas a procesos intracraneal es o hipertension endocraneal. No
se indica la realizacion de pruebas de coagulacion a todo paciente
que va a ser sometido aun PL, si en su historia clinica no presenta
datos sugestivos de coagulopatia, y no hay guias clinicas basadas
en la evidencia que recomienden pautas para la correccion de una
trombocitopenia antes de realizar una PL; pero se aconsgjalastras-
fusiones de plaquetas cuando el recuento es inferior a 50.000 pla-
guetas 0 25.000 (segun autores) cuando €l recuento va descendien-
do en los andlisis progresivos.

P35.

NEUROCISTICERCOSIS: UN DIAGNOSTICO
CADA VEZ MASFRECUENTE

R. Villares-Alonso 2, O. Garcia-Campos & A. Camacho-Salas?,
R. Simon de las Heras 2 J. Torres-Mohedas?

2 Neuropediatria. Hospital Doce de Octubre. Madrid. ® Neuropediatria.
Hospital General de Méstoles. Méstoles.

Introduccion. La neurocisticercosis (NCC) es la neuroinfeccién
parasitaria mas coman en el mundo. Es frecuente en América L ati-
na, Asia, Africa subsahariana y partes de Oceania, constituyendo
una de las causas més frecuentes de epilepsia adquirida. Debido al
incremento de viajeros a zonas endémicas y, sobre todo, al flujo
migratorio de personas con NCC, esta patologia se diagnostica
cada vez con més frecuencia en los paises desarrollados. Pacientes
y métodos. Se realiza unarevision de los casos de NCC diagnosti-
cados en los Ultimos 21 afios en un hospital terciario de la Comuni-
dad de Madrid. Resultados. Se encontraron seis pacientes con esta
patologia. De €llos, € primero fue diagnosticado en el afio 1985, €l
segundo en 1995 y los cuatro restantes fueron posteriores a afio
2002. Cuatro pacientes eran nifias. Las edades en el momento del
diagnostico estaban comprendidas entrelos 4 y los 13 afios. La pre-
sentacion clinica mas frecuente fueron las crisis parciales comple-
jas (tres de los seis casos). De los tres restantes, uno inicié con un
sindrome de hipertension intracraneal, otro con crisis focaesy el
tercero estaba asintomatico desde el punto de vista neurol gico.
Conclusiones. En nuestra casuistica, aunque baja, se observayael
reflejo de la tendencia generalizada al aumento de esta patologia.
Creemos que la NCC debe considerarse en el diagnostico diferen-
cia de las crisis parciales complejas como una de las causas cada
vez mas frecuente en nuestro pais.

Neurologia general Il

P36.

ANIRIDIA CONGENITA: SIGNO-GUIA DE SOSPECHA

DE PATOLOGIA ONCONEUROLOGICA

M.O. Blanco-Barca® M. Suérez-Albo®, E. Gonzé ez-Colmenero®,
M.L. Gonzdlez-Durén®, P. d. |. R. Mariadel Mar®,

M.L. Aymerich-Rico®, L.A. Pigni-Benzo Y, P. Fernandez-Eire?,
J.A. Calvifio-Castafiéon? J. Antelo-Cortizas®

2 Seccién Neuropediatria. Servicio de Pediatria. ° Pediatria. ¢ Oncologia
Pediatrica. ¢ Cirugia Pediatrica. Complejo Hospitalario Universitario de Vigo.

Introduccion. El sindrome de WAGR (tumor de Wilms, aniridia,
anomalias genitourinariasy retraso mental) es un sindrome de dele-
cion de genes contiguos ligado a una delecion de novo en Crl1pl3,
que afecta a gen PAX6, responsable de alteraciones oculares, cere-
brales y de pancreas, y a gen supresor tumoral WT1, responsable
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del tumor de Wilms, anomalias genitales y neuropatia. Este sindro-
me explicacas un tercio de las aniridias esporadicas. El objetivo es
presentar una nifia con aniridia congénita asociada a otras alteracio-
nes oculares, agenesiadel cuerpo calloso, tumor de Wilmsy glome-
ruloesclerosis focal y segmentaria, con confirmacion geneticomo-
lecular de un sindrome de WAGR. Caso clinico. Una nifia con AP
de prematuridad, CIR, nistagmo congénito, microcefalia adquirida,
microsomia, leve retraso psicomotor, agenesia de cuerpo calloso y
colpocefalia ingresa a los 6 meses para un estudio de aniridia 'y
cataratas polares hilaterales. Se sospecha un WAGR y se rediza
control evolutivo, detectandose a los 17 meses tumor de Wilms en
estadio |1 de tipo blastematoso, con desarrollo de glomeruloescle-
rosis focal y segmentaria en rifién contralateral. Estudio genético:
delecidn de novo de los genes WT1 y PAX6 (Crl11pl3). Resultados.
Conclusiones. La aniridia puede tener una presentacién esporadica
o bien familiar con herencia autosdmica dominante, con afectacion
en ambos del gen PAX6. Dentro de las formas esporédicas, el
WAGR justifica un tercio. El diagnéstico diferencial debe estable-
cerse con € sindrome de Dennis-Drash y el sindrome de Frasier.
Antelapresenciade aniridia, especialmente si se asociaaalteracio-
nes neurol égicas y/o genitales, obliga a descartar un WAGR y, por
tanto, a realizar controles ecogréficos abdominales seriados para
descartar un tumor de Wilms.

P37.

DESCRIPCION CLINICA Y EPIDEMIOLOGICA
DE LASTROMBOSISDE LOS SENOSVENOSOS

J.C. Salazar-Quero, |. Leiva-Gea, M. de Toro-Codes,

N. Martinez-Espinosa, C. Sierra-Corcoles, R. Parrilla-Mufioz,
J. dela Cruz-Moreno

Pediatria. Complejo Hospitalario de Jaén.

Introduccion. Latrombosis delos senos venosos (TSV) es unaenti-
dad poco frecuente en la edad pediétrica, en cuya aparicion estéan
implicados numerosos factores. Su manifestacion clinica suele ser
en forma de cefalea, vomitos, convulsionesy la presencia de algin
signo de focalidad neuroldgica, y su diagndstico se basa especial-
mente en la resonancia magnética (RM) y la angiorresonancia. Su
tratamiento todavia no esta del todo establecido, aunque € uso de
heparina o heparinas de bajo peso molecular (HBPM) parece dis-
minuir lamortalidad. Los objetivos son ver |as caracteristicas clini-
cas de las TSV en nuestro servicio. Pacientes y métodos. Se hace
unarevision retrospectiva de los casos de TSV en el periodo 2000-
2006. Se recogen edad, sexo, clinica de comienzo, resultados de
tomografia axial computarizada, RM, angiorresonancia y estudio
de trombofilia, tratamiento y evolucién. Los resultados obtenidos
son los siguientes: cinco casos de HSV. La edad media fue de 5,26
anos. Se presentaron como: cuadro de HIC (3/5); convulsiones
(1/5); focalidad neuroldgica (1/5). El diagndstico se redizé por
RM/angiorresonacia en todos. Se localizaron en el seno cavernoso
(20%), sagital (80%) y transverso (20%). Un 40% tuvo un origen
infeccioso, y €l resto idiopatico. Recibieron HBPM tres de ellos. El
40% esta asintomético, un 20% fallecié y un 40% presenta pérdida
de agudeza visual. Conclusiones. LaHSV es una entidad de origen
multifactorial producida por procesos infecciosos, enfermedades
autoinmunes o alteraciones en la coagulacién generalmente, y exis-
ten casos de origen idiopético. Aunque la evolucion suele ser favo-
rable, la afectacion infantil es uno de los factores de mal prondsti-
o, y una de las secuelas mas importantes es la afectacion ocular
con pérdida de agudeza visual.
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P38.

PRESENTACION ASIMETRICA EN UN CASO
DE MIELITISTRANSVERSA AGUDA

I. Martinez-Carapeto, E. Cabello-Cabello, M. J. Manzano-Infante,
L. Ruiz del Portal, M. Rufo-Campos
Neurologia Infantil. Hospitales Universitarios Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Lamielitis transversa aguda es una enfermedad infla-
matoria medular caracterizada por disfuncién aguda o subaguda
motora, sensitivay autondmica. Hasta un 60% es idiopdtica, y la
etiologia postinfecciosa eslamasfrecuente. Caso clinico. Un varén
de 4 afios consult6 por paresia aguda de miembro superior derecho
y dolor cervical, con empeoramiento progresivo, imposibilidad de
bi pedestacin, sedestacion y movilizacién activadel brazo derecho.
Present6 cuadro catarral una semana antes. Los antecedentes fami-
liares y personales no tienen interés. Examen fisico: cuello en fle-
Xién, paresiade miembro superior derecho y marchacon ligeraata-
xi&; €l resto normal. No hubo nivel sensitivo claro, salvo hipereste-
sia en los miembros izquierdos. No hubo disfuncion esfinteriana.
El hemograma, la bioguimica, la coagulacion, la PCR, laradiogra-
fia de térax y la columna cervical normales. Serologia sanguinea:
VVZ,VEB, CMV, VIH, VHS-1y 2, parotiditis, C. jejuni, C. pneu-
moniae negativos; Listeria: 1gG 1/32; M. pneumoniae: 1gG 1/275;
enterovirus: 1/16. ANA y anticuerpos anticentromeros negativos.
TAC craneal con/sin contraste normal. RM cerebral normal. RM
cervical con/sin gadolinio: engrosamiento uniforme de C1aC7 con
aumento de sefial central y simétricaen T,. Se traté con metilpred-
nisolona intravenosa, seguida de prednisona ora y rehabilitacion
simultanea. La evolucion fue satisfactoria, con recuperacion moto-
ra, y persistio alos ocho meses una ligera hemiparesia derecha en
la deambulacién y cierta dificultad en la movilidad del hombro
derecho. RM @& mes: casi normalizada, con minimos cambios de
sefial en T,. Conclusiones. Patologia infrecuente en la edad pedié-
trica. Hasta un 60% puede quedar con secuelas neuroldgicas o
ausencia total de recuperacion. Monofésica. Si recurre, hay que
investigar los trastornos subyacentes. Un 3-8% evoluciona a escle-
rosis multiple, teniendo las formas parciales o asimétricas mayor
riesgo.

P39.

SINDROME DE JOUBERT: ¢MAL PRONOSTICO
EN TODOSLOSCASOS?

F. Gonzdlez de laRosa, J. Juan-Martinez, 1. Pitarch-Castellano
Neuropediatria. Hospital de la Ribera.

Introduccion. El sindrome de Joubert es una enfermedad congénita
muy rara, que implica una malformacion del mesencéfalo y del
cerebelo, con agenesia o hipoplasia del vermis cerebeloso. Cursa
con alteracion del patrén respiratorio, hipotonia, ataxia, retraso
mental, retraso del lenguaje, apraxia oculomotora y nistagmo. El
diagnéstico se basa en la clinicay en laradiologia; € diagndstico
diferencial debe hacerse con otros sindromes que presentan displa
siadel vermis (Dandy-Walker, orofaciodigital, COACH). El trata-
miento es multidisciplinar y su prondstico se ha considerado clasi-
camente como sombrio, si bien son cada vez més los casos que,
como €l nuestro, muestran un buen prondstico evolutivo. Caso cli-
nico. Una mujer de 6 meses vista por nistagmo y retraso en la
adquisicion de hitos motores. La RM cerebral muestra los hallaz-
gos clésicos del sindrome de Joubert. Se inicia un tratamiento inte-
gral con estimulacién precoz y fisioterapia, y muestra una progresi-
va mejoria de los sintomas iniciales. El nistagmo se reduce consi-
derablemente y en laactualidad, con 2 afios, realiza marcha auténo-
ma con ligero aumento de la base de sustentacion, y muestra gran
progreso en las areas socia y del lenguaje. En ninglin momento ha
presentado alteraciones del ritmo respiratorio u otrasincidencias de
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significacion. Conclusiones. El sindrome de Joubert, que clésica-
mente se ha asociado aun retraso psicomotor grave, eincluso acor-
taesperanzade vida por asociar trastornos del ritmo respiratorio, se
presenta cada vez mas con casos de buen prondstico, aun presen-
tando todos | os hallazgos neurorradiol gicos clésicos del sindrome.

P40.

HEMATOMA EPIDURAL POR TRAUMATISMO CASUAL
EN UN NEONATO: RESOLUCION ESPONTANEA

I. Ocio-Ocio? S. Aguilera-Albesa? S. Ortuzar-Yandiola®,
M. Martinez-Aytcar ®, A. Mari-Gonzalo €, M. P. Botella-Astorqui
2 Neuropediatria. ° Unidad Neonatal . ° Radiologia. Hospital Txagorritxu.

Introduccion. El hematoma epidural (HE) constituye una entidad
rara en neonatos, habitualmente asociado a partos distocicos. Aun-
que € tratamiento quirdrgico ha sido sisteméticamente empleado,
diversos autores apuntan a un posible manejo conservador en casos
seleccionados. Presentamos la resoluciéon espontanea de un HE
asociado a una hemorragia subaracnoidea (HSA) en un neonato
como consecuencia de un traumatismo accidental en las primeras
horas de vida. Caso clinico. Un neonato vardn nacio por cesérea en
la semana 41 tras una gestacion sin incidencias. No preciso reani-
macion. A las 6 horas de vida sufri6 una caida accidental desde un
metro de altura. La exploracion neurolégicay la Rx de craneo fue-
ron normales. A las 48 horas preciso fototerapia por hiperbilirrubi-
nemia. La ecografia cerebral realizada el cuarto dia de vida mostré
un HE derecho de 5 x 2 cm asociado a HSA, lo que se confirmé
mediante TAC. Dada la normalidad fisica y neuroldgica en todo
momento, se decidié un manejo conservador bajo estricto control
clinico. El perimetro cranea y el hematocrito permanecieron esta-
bles. Las ecografias seriadas mostraron |la progresiva reabsorcion
del HE hasta su resolucion completa. A los 2 meses de vida la
exploracion contintia siendo normal, asi como su desarrollo madu-
rativo cerebral. Conclusiones. El HE es una entidad a tener en
cuenta en neonatos con clinica general, neuroldgica o incluso sin
ella, en el contexto de partos distdcicos o traumati Smos posteriores.
L a deteccion precoz hubiera modificado la actitud en este caso. Sin
embargo, el manejo conservador debe val orarse en neonatos asinto-
maéticos, bajo estrecho seguimiento clinico y radiol 6gico.

P41.

INTOXICACIONES POR INHALACION
CON CLINICA NEUROLOGICA

A. Rodriguez-Gonzalez, P. Barros-Garcia, A. LOpez-Lafuente,
M. Herranz-Llorente, F.J. Arroyo-Diez, P. Utrabo-Vallgo,
M.J. Lépez-Rodriguez, V. Carretero-Diaz

Pediatria. Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres.

Introduccion. La inhalacion de gases y vapores tdxicos representa
el 5% de las intoxicaciones en urgencias pediatricas. En laliteratu-
raencontramos gque hasta un 40% de intoxicaciones por CO presen-
ta clinica neuroldgica. Niveles de COHb > 60% se asocian a con-
vulsionesy coma. Los hidrocarburos producen afectacion neurol 6-
gicaen el 30%, relacionada con la neumopatiay la hipoxemia. Pre-
sentamos dos intoxicaciones por inhalacidn que cursaron con con-
vulsiones. Caso clinico. Caso 1: nifia de 11 afios que, cuando esta
viendo la television, presenta mareo, pérdida de conciencia, movi-
mientos tonicoclénicos generalizados y trismus, de cinco minutos
de duracion. De camino a hospital tiene un episodio similar. En
urgencias presenta agitacion, dolor toréacico, sudoracion y cefalea
Exploracién: taquicardia; €l resto normal. Cuando se vuelve ainte-
rrogar, refieren que estaba sola en la cocina, donde hay una caldera
de gas, con la puerta cerrada. COHb a los 50 minutos de llegar a
hospital: 37,3%. Caso 2: una nifiade 6 afios, tras caerle encima ga-
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solina, amacenada en un recipiente de toallitas, presenta a los tres
minutos un episodio de desconexidn, hipertoniay revulsion ocular
de segundos de duracién, seguido de vomito provocado y recupera-
cién progresiva. Acude a urgencias trascurridos 20 minutos con el
cabelloy laropaimpregnados de gasolina. La exploracion neurol 6-
gica es normal. Presenta aumento de transaminasas y enzimas car-
diacas e infiltrados pulmonares basales. Conclusiones. Las convul-
siones son el primer signo de algunas intoxicaciones, por lo que
debe hacerse siempre una anamnesis minuciosa, que puede ser la
clave para el diagndstico y el tratamiento. Es fundamental la pre-
vencion, y se debe agar los téxicos de los nifios y evitar amace-
narlos en recipientes inadecuados.

P42.

PSEUDOTUMOR CEREBRI:

DIFICULTADES PARA EL DIAGNOSTICO

R. Vidal-Sanahuja?, S. Uriz-Urzainqui & J. Quilis-Esquerra?,
JA. Maira-Cazcarra? E. Esteve-Riasol ®, D. Soriano-Belmonte?
2 Pediatria. Unidad de Neurologia. ® Oftalmologia. Hospital de Terrassa.

Introduccion. En 1897, Quinke describid por primera vez esta enti-
dad, que denomind * hipertension intracraneal benigna'. Siete afios
después, Nonne introdujo € término ‘ pseudotumor cerebri’, méas
adecuado, pues en ocasiones se puede daflar gravemente la vision,
por lo que resultainapropiado €l término ‘benigno’. Unas 80 etiolo-
gias pueden provocar dicho trastorno (pseudotumor cerebri secun-
dario). Objetivos. Revisar nuestra experiencia y bibliografia sobre
esta enfermedad. Pacientes y métodos. Diez casos recogidos en los
Ultimos 20 afios. Criterios de inclusién: presion LCR superior a 20
cm H,0; citoquimica normal; neuroimagen cerebral normal. Resul-
tados. Sdlo cuatro casos han sido idiopéticos (dos eran hermanos, de
etapa lactante); el resto secundarios a infecciones (cuatro en lactan-
tes). Los mayores de 1 afio presentaron edema de papila. Ocho
pacientes fueron tratados con acetazolamida (dos de ellos también
con furosemida y/o prednisona, y uno con tres punciones lumbares
terapéuticas). El prondstico fue excelente en todos ellos, sin requerir
cirugia (shunt derivativo o descompresién de nervios 6pticos) y sin
afectacion visual. Conclusiones. Es una enfermedad poco frecuente;
nuestros casos sol o representan una pequeria parte del amplio espec-
tro de etiologias posible. Destaca la presentacion en el lactante (seis
pacientes), con dos casos familiares. En la literatura sorprende la
existenciade casos sin cefal ea, diagnosti cados casualmente al detec-
tar edema de papila, o casos con cefal eas persistentes cuyo fondo de
ojo resulta normal (falsas migrafias). También es importante cono-
cer que la hipocapniadurante el llanto, o la hipercapnia durante una
sedacion, pueden modificar la presion de medicion del LCR, obte-
niendo fal sos negativos o positivos respectivamente.

P43.

MARIONETTE SHOW SYNDROME O SINDROME
DE HIPOTONIA, ATAXIA E HIPERLAXITUD

H.H. Galvez-Quifidénez, J. Colomer-Oferil, A. Nascimento
Neurologia Pediatrica. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

Introduccion. La asociacion de hipotonia, hiperlaxitud articular y
cutanea, y ataxiatruncal constituye un cuadro clinico muy incapa-
citante y una entidad sindrémica desconocida. Objetivos. Describir
dos pacientes hembra 'y varon de edades respectivas de 2 y 4 afios
correspondientes a dos familias diferentes y no consanguineas,
afectos de un cuadro clinico muy invalidante caracterizado por
hipotonia, hiperlaxitud articular y cuténea, y ataxia truncal. Casos
clinicos. Caso 1: consulté a los 11 meses por hipotonia y retardo
motor. A |os 2 afios era incapaz de mantenerse en bipedestacion, y
presentaba hiperlaxitud articular y cutanea, ataxia truncal e inesta-
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bilidad de la cadera. Caso 2: desde €l nacimiento fue hipoténico,
con pies zambosy luxacion de cadera. A los 4 afios eraimposiblela
bi pedestacion auténoma, y presentaba hipotonia, hiperlaxitud cuta
nea, ataxia de tronco e inestabilidad de |a cadera. Extensos estudios
practicados en ambos pacientes no permitieron identificar laetiolo-
gia del proceso. Ambos pacientes presentaron un cuadro clinico
similar, congénito y sumamente invalidante, caracterizado por hi-
potonia, hiperlaxitud cuténeay articular, asi como una ataxia trun-
cal, signos clinicos no asociados, que sepamos, aninglin cuadro cli-
nico descrito. Conclusiones. Creemos que €l cuadro clinico no pue-
de ser explicado por una patologia subyacente. Consideramos que
d titulo ‘marionette show syndrome’, o ‘sindrome del espectéaculo
de marionetas’, reflgja claramente laimagen clinica de los pacien-
tes, aunque su etiologia quede por determinar.

P44.

MIASTENIA CONGENITA POR DEFICIT DE DOK7;
EXCEPCIONAL RESPUESTA TERAPEUTICA
A LOSANTICOLINESTERASICOS

J. Colomer-Oferil 2 A. Nascimento-Osorio 2 J.S. Miiller ®,

H. Lochmiiller ©, J. Corbera-Torradeflor ¢, V. Cusi-Sanchez ©

@ Unidad de Patologia Neuromuscular. Servicio de Neurologia. Hospital Sant
Joan de Déu. ® Departamento de Neurologia. Friedrich-Baur-Institute. Ludwig-
Maximilians-University. ¢ Servicio de Anatomia Patol dgica.

Hospital Sant Joan de Déu.

Introduccion. DOK7 (downstream of kinase) desempefia un papel,
junto con otras proteinas plasméticas, en la sefidizacion einsercién
del receptor de ACh alamembrana postsindptica, y se consideraun
elemento clave en la sinaptogénesis. Mutaciones en este gen han
sido recientemente asociadas a sindromes de miastenia congénita
(MC) con fenotipo de ‘cinturas' y con variable respuesta terapéuti-
caalos anticolinesteréasi cos. Presentamos una paciente femeninade
2 afos de edad con mutaciones en DOK7 que ha presentado una
espectacul ar respuesta clinica con Mestinon® después de un afio de
tratamiento. Caso clinico. Durante el embarazo se detect un oligo-
hidramnio. Nacié con un peso de 2.770 g, hipotonica, y preciso de
intubacion inmediata y sonda nasogéastrica hasta 1 afio de edad,
cuando se le practicd una gastrostomia por neumonias aspirativas.
Al afio su peso erade 4.100 g, y presentaba aspecto distréfico con
cara poco expresiva. La motilidad ocular era normal y no existia
ptosis palpebral. Cognitivamente era normal. Las CK séricas fue-
ron normales y e EMG evidencié un patron miégeno sin decre-
mento. Laimagen clinica sugeria unaMC, por lo que seinicio tra-
tamiento con Mestinon. A |os dos meses de tratamiento ya mante-
nia la sedestacion, y a los 6 era capaz de deambular. El andlisis
mutacional del gen codificador de DOK7 confirmé una mutacién
en heterocigosis (p.$45L,c134C > T en e exon 3y p.469H,¢.11406
> en el ex6n 7). Conclusiones. Las mutaciones en DOK7 constitu-
yen una nueva causa de MC. A pesar de que la mayoria de pacien-
tes no responde a los anticolinesterasicos, éstos deben ensayarse
con precaucion en estos pacientes.

P45.

HIDROCEFALIA CONGENITA COMO INICIO PRENATAL
DE ENFERMEDAD DE RENDU-OSL ER-WEBER

M.J. Martinez-Gonzélez, A. Garcia-Ribes, S. Martinez-Gonzélez,
JM. Prats-Vifias

Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces.

Introduccion. La enfermedad de Rendu-Osler-Weber o telangiecta-
sia hemorragica hereditaria es una displasia vascular multisistémi-
ca, autosdmica dominante. Se manifiesta en la edad adulta, y es
muy rara en la infancia. Presentamos un caso de inicio prenatal.
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Caso clinico. Se diagnosticéd hidrocefalia fetal a una nifia a las 33
semanas de gestacion. La historia familiar presentaba enfermedad
de Rendu-Odler en una abuelay dos hermanos del padre. Naci6 a
las 36 semanas con perimetro cefélico de 36 cm (p90), y se confir-
mo la hidrocefalia. En RM se observaba hidrocefalia tetraventricu-
lar con dos malformaciones arteriovenosas, una dependiente de
arteria cerebral media (ACM) derecha, y otra de arteria cerebral
posterior (ACP) derecha. Preciso valvula de derivacion peritoneal.
Se desestim6 la embolizacion de las malformaciones, dada la pre-
sunta afectacion del parénquima cerebral. Evolutivamente, la hidro-
cefalia permanecio estable, y alos seis meses la neuroimagen mos-
traba una hidrocefadiatetraventricular, atrofiadifusadel parénquima
e hipoplasia del cuerpo calloso, con cierre de fistula dependiente de
ACM, y persistia Unicamente una pequefia malformacion vascular
en laregion protuberancial derecha, sin que se detectara comunica
cién con ACP. Actualmente, a los 13 meses presenta hemiparesia
izquierda y pardlisis de la mirada lateral alaizquierda. El estudio
genético en todalafamilia demuestra unamutacion en heterocigosis
en € exdén 4 del gen dela endoglina. Conclusiones. El comienzo de
la sintomatologia en fase prenatal no esté descrito en la literatura.
Destaca la involucion espontanea de las anomalias vasculares y la
sintomatologia residua troncoencefdica. Dado que las manifesta-
ciones clinicas aparecen mas tardiamente, creemos que hay que con-
templar esta enfermedad en nifios con antecedentes familiares.

P46.

PRESENTACION FAMILIAR DE UN CROMOSOMA 21
ENANILLO

A.M. Leonés-Valverde? S. Roldan-Aparicio ®,
J.L. Barrionuevo-Porras €, D. Armentia @

a Neuropediatria. ® Neurologia Pediatrica. ¢ Dismorfologia.
4 Unidad Genética Clinica. Hospital Virgen del Mar.

Introduccion. Las cromosopatias en anillo son raras, y las que se
presentan de forma hereditaria suponen solo el 1% del total. El cro-
mosoma 21 en anillo con microdelecion 21q se caracteriza por
CIR, déficit mental y rasgos dismérficos caracteristicos. EI meca-
nismo de produccion mas comun es laroturay unidn de los brazos
cortosy largos paraformar e anillo, lo que resultaen deleciones de
porciones variables del brazo largo. Caso clinico. Una paciente de
8 afios enviada para valoracion por retraso escolar importante: no
lee ni escribe ni conoce nimeros. Antecedentes personales: RN
CIR a término, el resto sin interés. Antecedentes familiares. la
madre tiene un fenotipo similar. Desarrollo psicomotor: marcha
liberada > 2 afios, se desconoce €l resto de adquisiciones. Explora-
cion: buena empatia y conexion, leve hipopsiquismo, lenguaje
inmaduro (mala pronunciacion), voz ronca y rasgos dismorficos:
inclinacion antimongoloide de fisuras palpebrales, puente nasal
prominente, orejas grandes y de implantacion bajay micrognatia;
€l resto normal. Pruebas complementarias: hemogramay bioquimi-
ca normales, RM normal, estudio X-fragil y cariotipo normales.
CAR: cromosoma 21 en anillo con microdelecion 21q; se estudia
también alos padres, y la madre presenta la misma alteracion cro-
mosomica. Evolucion: buena con apoyo logopédico escolar, y se
instaura tratamiento con metilfenidato por HADD. Conclusiones.
Los avances en las técnicas citogenéticas permiten detectar altera-
ciones cromosdmicas que podian pasar inadvertidas con las técni-
cas convencionales. Dado que puede presentarse de forma familiar
0 como alteracién de novo, debe realizarse un estudio cromosomi-
co alos familiares, ya que su filiacion permite ofrecer un adecuado
consegjo genético y prenatal.
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P47.

SINDROME SHAR-WAARDENBURG CON DELECION 13q

A.M. Leonés-Valverde 8, S. Roldan-Aparicio 2,

J.L. Barrionuevo-Porras®, D. Armentia®

2 Neuropediatria. ® Dismorfologia. Hospital Virgen de las Nieves.
¢ Unidad Genética Clinica. Hospital Virgen del Mar.

Introduccion. Descrito por primera vez en 1951 por Waardenburg,
esta entidad se caracteriza por distopia cantorum, albinismo parcial
y sordera congénita. Su incidencia es de 1:42.000 nacidos vivos y
afectapor igual ahombresy amujeres. Se describen cuatro tipos, y
el tipo | es el més frecuente. WS4 o el sindrome Shar-Waardenburg
es la asociacion con la enfermedad de Hirschsprung, se transmite
de forma autosdmica recesiva, solo se han descrito 48 casos desde
2002 y s6lo uno con delecion 13q. Caso clinico. Un paciente de 7
meses de edad con antecedente CIR, megacolon congénito interve-
nidoy reflujo gastroesofagico en tratamiento, remitido para estudio
por retraso psicomotor y rasgos dismorficos. Antecedentes familia-
res de mechon blanco en linea paterna y de polquistosis renal en
linea materna. Exploracion: peso < p3, talla< p3, PC > p90, occipi-
tal prominente, nariz corta con punta anchay raiz deprimida, pabe-
Ilones auriculares con I6bulo poco desarrollado, pidl y pelo claro,
ojos azules, cara pequefia con desproporcion craneofacia, mechon
blanco en frente (pigmentacion espontanea) e hipospadias bal anico.
MMSSy MMII normales. Sostén cefélico con dificultad, no sedes-
tacién, buena prensién, ROT normales. Emite balbuceos y gorjeos.
Pruebas complementarias: RM: agenesia parcia de cuerpo calloso.
Potenciales evocados auditivos: Ol normal, OD hipoacusia neuro-
sensorial. CAR: 13q. Conclusiones. Hasta lafecha han sido escasos
los casos publicados de pacientes con sindrome de Hirschsprung y
delecién 13q, y sdlo uno en un paciente con rasgos de sindrome de
Waardenburg. Consideramos este caso de especia interés, dada la
escasisima asociacion descrita de WS4 con delecion 13q.

P48.

DIPLOPIA Y ATAXIA COMO SIGNO DE PRESENTACION
ATIPICO DE SIRINGOMIELIA EN EL ADOLESCENTE

|. Valverde-Pérez, M.A. Fernandez-Fernandez,
|. Martinez-Carapeto, M. Madruga, L. Ruiz del Portal, R. Campos
Neuropediatria. Hospital Virgen del Rocio. Sevilla.

Caso clinico. Un paciente de 12 afios de edad tenia cefal eas vesper-
tinas y dolores articulares erréticos de cuatro meses de evolucion.
Acudié a urgencias por presentacion stbita de diplopia binocular e
inestabilidad de la marcha. Habiatomado una dosis de antihistami-
nicos al reagudizarse su dermatitis atépica. Fue valorado por la uni-
dad de cardiologia pediétrica por taquicardias y dado de alta con 2
afos. Durante |a exploracion presentaba ataxia con Romberg posi-
tivo. Los pares craneales y la sensibilidad periférica eran normales.
Reflgjos de miembro inferior derecho exaltados con Babinski pre-
sente. Sin clonias. Fondo de ojoy TAC cranea normal. No se apre-
ciaron signos de miocardiopatia que nos hicieran pensar en ataxia
de Friedreich. En los potenciales evocados somatosensoriales se
evidencié una conducciéon normal en los miembros inferiores
izquierdos, pero sin respuesta en los derechos. Ante la sospecha de
afectacion troncoencefdica, se solicité RM cerebra con resultado
normal. Para descartar afectacion cordonal posterior, en una nueva
RM medular se demostré la dilatacion del conducto ependimario
dorsal sin captacion de contraste ni descenso de amigdalas cerebe-
losas, y se diagnosticd siringomielia D6-D8. Conclusiones. 1. La
siringomielia se caracteriza por la formacion de una cavidad en el
interior de la médula espinal, con una prevalencia de 8:100.000
personas y predominio en la edad adulta. 2. La forma de presenta-
cién con diplopia e inestabilidad de la marcha es poco frecuente en
nifos, y laanalgesiade miembrosinferiores eslaformamas comdn
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de presentacion. 3. Para el diagnostico, la técnica de eleccion esla
RM. 4. La mayoria de los casos precisa intervencion quirdrgica, y
la intervencion precoz mejora €l prondstico. Sin embargo, se han
descrito casos con resoluciones espontaneas, por lo que la actitud
expectante, como en nuestro caso, se contempla como opcion.

Oncologia e infecciosas

P49.

ABSCESO CEREBRAL POR STREPTOCOCCUSMILLERI
Y STENOTROPHOMONA MALTOPHILIA. COMPLICACION
DE UNA SINUSITIS

P. Barros-Garcia® A. Lopez-L afuente?, M. Herranz-Llorente ,
A. Rodriguez-Gonzélez 2, J. Garcia-Mancha®, V. Carretero-Diaz
2 Pediatria. ® Radiologia. Hospital San Pedro de Alcantara. Céceres.

Introduccion. El absceso cerebral (AC) es un proceso supurativo
focal del parénquima cerebral, con morbimortalidad el evada. Puede
estar originado por diseminacion directade infeccidn de estructuras
adyacentes, traumatismo craneoencefdlico, postoperatorio neuro-
quirdrgico o diseminacion hematégena. La infeccion de los senos
paranasales causa el 0,5-20% de los casos. Las manifestaciones cli-
nicas varian desde sistémicas, focalidad neurol égica o hipertension
intracraneal. La cefaleaes el sintoma mas frecuente. El diagndstico
sebasaenlaclinica, semiologiay técnicas deimagen. El tratamien-
to precisa antibioterapia y, en ocasiones, intervencion quirdrgica.
Caso clinico. Una nifiade 11 afios ingresa por fiebre, cefaleay vo-
mitos secundarios a proceso catarral y sinusitis maxilar y etmoidal
izquierda, resuelta con antibioterapia. Diez dias después reaparece
laclinicasin fiebre; diagnosticada de sinusitis maxilar izquierda, se
le trata con antibidticos y desaparece la sintomatologia. Tras dos
semanas asintomatica, desde hace diez dias presenta cefalea frontal
opresiva, nauseas 'y vomitos esporadicos. Afebril. Asténica. Pérdida
ponderal. En las Ultimas horas tiene diplopia ocasional. Las explo-
raciones general y neuroldgica son normales, excepto papiledema
bilateral. PC: leucocitos: 11.300 (75% N); PCR: 9 mg/dL; VSG: 47
mm/h; RM craneal: tumoracién frontobasal izquierda, captacion de
contraste en anillo, edema perilesional, efecto masa, compatible
con AC o glioma. Sinusitis etmoidal izquierda y frontal. Puncion
AC por neuronavegador. Cultivo positivo para Streptococcus mille-
ri y Stenotrophomona maltophilia. Conclusiones. El diagnéstico de
las complicaciones intracraneales de |as sinusitis requiere un eleva-
do indice de sospecha; |a historia clinica, exploracion neurolégicay
neuroimagen nos lo confirman. S. milleri se harelacionado en oca-
siones con AC secundarios a sinusitis; S. maltophilia es un germen
inusual.

P50.

INFECCION CONGENITA POR CITOMEGALOVIRUS.
REVISION DE NUESTRA EXPERIENCIA. A PROPOSITO
DE UN CASO

R. Pinillos-Pison 2, M.T. Llorente-Cereza @ A. SoriaMarzo ?,
Y. Romero-Salas & R. Cabrerizo de Diago 2,

A. Martinez-Sapifia Pérez ®, A. Garcia-Oguiza?,

J.L. Pefia-Segura? J. Lépez-Pisdn 2

2 Unidad de Neuropediatria. ® Microbiologia.

Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. El citomegalovirus (CMV) es la infeccién viral con-
génita mas frecuente, con un amplio espectro de manifestaciones,
gue, sin embargo, permanece infradiagnosticada en ausencia de cli-
nica neonatal, que es o més frecuente. El diagndstico retrospectivo
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de certeza s6lo se puede realizar pasadas |as tres primeras semanas
mediante la deteccién de ADN de CMV apartir de sangre del papel
de filtro del cribado neonatal. Se presenta un caso y revisamos
nuestraexperienciacon el CMV congénitoy €l estudio del ADN de
CMV en la prueba del talén. Caso clinico. Un lactante de 7 meses
con retraso de crecimiento intrauterino, microcefaliay paresiadela
extremidad superior izquierda y primer episodio convulsivo. La
ecografia transfontanelar muestra hiperecogenicidades periventri-
culares, apenas apreciables en la tomografia axial computerizada.
Se evidenciaADN de CMV en la prueba del talén. Los resultados
obtenidos son los siguientes: de 9.805 pacientes de |a base de datos
de neuropediatria, hay nueve CMV congénitos. Cinco de certeza,
tres en periodo neonatal y dos mediante la pruebadel tal6n. Serea-
liz6 lapruebadel talon en total en ocho casos, y fue positivo en tres.
Conclusiones. El estudio de infeccion congénita por CMV deberia
plantearse ante un retraso de crecimiento intrauterino, microcefalia,
hipoacusia neurosensorial, coriorretinitis, retardo mental, proble-
mas de conducta, especialmente trastornos dentro del espectro
autista, calcificaciones intracraneales, alteraciones encefaloclésti-
cas, leucoencefalopatia, displasia cortical o malformaciones del
I6bulo temporal e hipocampo. Dada la disponibilidad, facil accesi-
bilidad y bajo coste, deberia reconsiderarse la conservacion de la
prueba del talon.

P51.

SINDROME DE MILLER-FISHER.
PRESENTACION DE UN CASO

|. Leiva-Gea, C. Sierra-Cércoles, R. ParrillaMufioz,

J.C. Salazar-Quero, J. de la Cruz-Moreno, N. Martinez-Espinosa,
J.F. Expdsito-Montes

Pediatria. Hospital Universitario de Jaén.

Introduccion. El sindrome de Miller-Fisher (SMF) es la variante
mas comUn del sindrome de Guillain-Barré (SGB). Se caracteriza
por latriada clinica: oftalmoplejia, ataxiay arreflexia. EI SGB tie-
ne una incidencia de 0,8/100.000/afio, representando e SMF el
15%. Sueleir precedido de infeccion respiratoria o gastrointestinal.
Los estudios electrodiagndsticos demuestran un proceso axonal
con amplitudes de potencial sensitivo disminuidas o ausentes, aun-
que en un 20% de los casos puede ser normal. Se realiz6 unarevi-
sion retrospectiva desde agosto de 2003 a agosto de 2005 de
pacientes diagnosticados de SGB en nuestro hospital, con un total
de cinco pacientes, de los cuales uno tenialavariante SMF. Presen-
tamos las caracteristicas clinicas y evolutivas del caso. Caso clini-
co. Unanifiade 2 afios y medio remitida a nuestro servicio por pre-
sentar, 36 horas antes, debilidad de miembros inferiores, acompa-
flada de ptosis bilateral, oftalmoplejia leve y arreflexia. A las 24
horas de su ingreso se observa agravamiento progresivo del cuadro
oftalmopléjico, pérdida de sedestacion y control cefalico, asi como
disartria y disfagia. Como antecedente inmediato, tuvo un cuadro
catarral febril los 15 dias previos. Estudio electrofisiolégico nor-
mal. RM normal. Se inicia un tratamiento con inmunoglobulina
durante cinco dias. Al cuarto dia se aprecié mejoria manifiesta. La
puncién lumbar fue normal a su ingreso y mostro disociacion abu-
minocitoldgica (111 proteinas/1l célula) a séptimo dia. Serologia
positiva para Chlamydia pneumoniae. La recuperacién completa se
evidencio a tercer mes. Conclusiones. Presentacion de un caso de
SMF con serologia positiva para C. pneumoniae, asociacion in-
usual descrita en nifios. Los estudios electrofisiol6gicos en SMF
pueden ser normales hasta en el 20% de |os casos, como ocurre en
e expuesto.
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P52.

NEUROCISTICERCOSIS: UN DIAGNOSTICO
CADA VEZ MASFRECUENTE

R. Villares-Alonso, O. Garcia-Campos, A. Camacho-Salas,
R. Simén de las Heras, J. Torres-Mohedas
Neuropediatria. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. La neurocisticercosis (NCC) es la neuroinfeccién
parasitaria mas coman en el mundo. Es frecuente en América L ati-
na, Asia, Africasubsaharianay partes de Oceania, y constituye una
de las causas més frecuentes de epilepsia adquirida. Debido a
incremento de vigjeros a zonas endémicas, y sobre todo a flujo
migratorio de personas con NCC, esta patologia se diagnostica
cada vez con més frecuencia en |los paises desarrollados. Pacientes
y métodos. Se realiza una revision de los casos de NCC diagnosti-
cados en los Ultimos 21 afios en un hospital terciario de la Comuni-
dad de Madrid. Los resultados obtenidos son los siguientes: se
encontraron seis pacientes con esta patologia. De €llos, €l primero
fue diagnosticado en el afio 1985, el segundo en 1995 y los cuatro
restantes fueron posteriores a afio 2002. Cuatro pacientes eran
nifas. Las edades en el momento del diagndstico estaban compren-
didas entre los cuatro y los trece afios. La presentacion clinica més
frecuente fueron las crisis parciales complejas (tres de los seis
casos). De los tres restantes, uno comenzé con un sindrome de
hipertension intracraneal, otro con crisis focalesy €l tercero estaba
asintomético desde €l punto de vista neurol égico. Conclusiones. En
nuestra casuistica, aunque baja, se ve ya € reflgjo de la tendencia
generalizada a aumento de esta patologia. Creemos que la NCC
debe considerarse en el diagndstico diferencial de las crisis parcia-
les complejas como una de las causas cada vez més frecuente en
nuestro pais.

P53.

ENCEFALOMIELITIS DISEMINADA AGUDA.
PRESENTACION DE UN CASO QUE MIMETIZA
UNA HIPERTENSION INTRACRANEAL AGUDA

M. Tomés-Vila? JM. Hervas-Hernandez °, J.V. Lopez-Mut
2 Pediatria.  Oftalmologia. ¢ Resonancia Magnética. Eresa.
Hospital Francesc de Borja.

Introduccion. La encefalomielitis aguda diseminada (EMDA) es
unaenfermedad inflamatoriodesmielini zante, que se expresa por un
cuadro neurolégico polisintomético. El objetivo es comunicar un
caso de EMDA con una forma de presentacion inusual, con predo-
minio de las manifestaciones de hipertension intracraneal. Caso
clinico. Un nifia de 7 afios de edad, que ingresa por cuadro con
cefalea, vomitos y dificultad para la movilidad ocular hacia fuera
del ojoizquierdo. A laexploracion fisicadestacaunaparesiadel VI
par y un edema de papila bilateral. Se le practica a su ingreso una
RM cerebral, que resulta normal, una puncién lumbar con modera-
da pleocitosis y una presion del liquido cefalorraquideo de 27 cm.
Con € diagnéstico de hipertension intracraneal benigna se inicia
tratamiento con acetazolamida, y desaparece la paresia del V1 par.
A las 72 horas de ingreso presenta cuadro febril, por lo que se le
realizan diversas analiticas, en las que destaca una serol ogia positi-
vaadl virus de Epstein-Barr. A los siete dias del ingreso, ante la per-
sistenciadel edemade papila, se decideiniciar tratamiento corticoi-
deo con prednisona por via ora en dosis de 2 mg/kg/dia. Previa-
mente a ata se repite la RM cerebral, en la que aparece lesion
hiperintensa desmielinizante en el tAlamo izquierdo. Con el diag-
nostico de EDMA, se decide seguir con un tratamiento corticoideo
ambulatoriamente. En la RM de control practicada, la lesién tala
mica ha desaparecido. Conclusiones. Pensamos que el conocimien-
to de esta forma de presentacion de la EMDA puede ser de ayuda
en laresolucion de otros casos.

S89



COMUNICACIONES

P54.

CITOMEGALOVIRUS CONGENITO:
A PROPOSITO DE DOS CASOS

A. Morales-Martinez, R. Calvo-Medina, L. Affumicato,
D. Moreno-Pérez, J. Martinez-Antéon
Pediatria. Hospital Maternoinfantil Carlos Haya.

Introduccion. El citomegalovirus (CMV) es lainfeccion congénita
més frecuente. La mayoria de los afectados son asintométicos.
Excepciona mente causa secuelas neurol dgicas, pero no se dispone
de factores prondsticos para su desarrollo. Parece que la afectacion
del sistema nervioso central (SNC) y la sepsis podrian ser las Gni-
cas indicaciones de tratamiento antiviral. Casos clinicos. Presenta-
mos dos casos de CMV congénito. Caso 1: recién nacido cuya eco-
grafia prenatal evidencia ventriculomegalia y calcificaciones peri-
ventriculares, confirmadas por ecografia posnatal. Hipertonia leve
de miembros. Caso 2: recién nacido en que se evidencia hipertonia
moderada del cuello y miembros, con discreta pardlisis facia
izquierda, en ecografia: hemorragia subependimaria en evolucion,
quiste porencefdico derecho de 1,8 cm, calcificaciones periventri-
culares e imagenes compatibles con vasculopatia mineralizante. El
cribado de afectacion multiorgénicaresulté negativo, y se confirmo
laafectacion del SNC por TACy RM. El perimetro craneal fue ade-
cuado para la edad en todo momento. No aportaban serologia a
CMV en & embarazo. La serologia 1gG e IgM de CMV resultd
positiva, y se confirmé el diagndstico por PCR con cargaviral ele-
vada. Se inicié tratamiento con ganciclovir intravenoso durante 4
semanas, seguido de valganciclovir oral durante 4 meses. El prime-
ro presentd anemia y neutropenia en relacion con € tratamiento;
presenta mejoria en la neuroimagen e hipertonia. El segundo recibe
valganciclovir, con discreta mejoria en neuroimagen. Ambos sin
hipoacusiay con cargavira indetectable. Conclusiones. Es necesario
recordar esta patologia en € recién nacido con sintomas neurol 6gi-
cos inexplicados y/o afectacion radioldgica del SNC. La PCR ayuda
a diagndstico precoz y permite iniciar el tratamiento con prontitud.
Ganciclovir, seguido de valganciclovir, puede mejorar € pronéstico
neurol égico. Se deberiareconsiderar larecomendacion de no realizar
cribado serol6gico materno frente a CMV, dada la prevalencia y
potenciales secuelas, y hay que insistir en laimagen prenatal como
posible factor prondstico de desarrollo de neuropatia grave.

P55.

SINDROME DE GUILLAIN-BARRE, CITOMEGALOVIRIASIS
Y UTILIZACION DE GANCICLOVIR

P.Andreo ? F. Carratal4”, R. Gonzélez @ A. delaMorena?®
2 Pediatria. ® Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario de
San Juan de Alicante.

Introduccion. Las citomegaloviriasis son una causa reconocida del
sindrome de Guillain-Barré (SGB), aungue esta etiologia no siem-
pre es detectable. Por otra parte, el SGB remite espontaneamente,
por lo que su tratamiento frecuentemente es sintomético. Sin em-
bargo, las infecciones por herpesvirus pueden ser muy lesivas para
e SNC, por lo que una vez detectadas se indica la administracion
de antiviriésicos. Descripcidn de un caso con marcadores positivos
paraCMV y presencia de SGB que para su evolucion tras la admi-
nistracion de ganciclovir. Caso clinico. Un varén de 6 afios sin
antecedentes recientes de interés, pero con historia de tres episo-
dios infecciosos que requieren ingreso, que presenta debilidad de
MMII de seis dias de evolucidn, que se pone de manifiesto con
Gowers positivo e hiperreflexiay Babinski bilateral positivos. Los
resultados son los siguientes: a su ingreso muestra CMV 1gG ELI-
SA (5); CMV IgM ELISA (-). EBV IgM () elgG (+); influenza A
y B (9); VRS (-); PCR enterovirus y herpesvirus (-); C. burnetii y
Mycoplasma pneumoniae (—); adenovirus y enterovirus en heces
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(9); LCR: prot. = 52,7 mg/dL; acelular; herpesvirus (-); CMV (-);
VIH (-). Bioquimica especial: 1&ctico, amonio, CK, perfil hepético,
renal, 6seo, marcadores reumaticos normales. ENG y ECG norma-
les. A lostres dias seiniciatratamiento con ganciclovir 100 mg/12 h.
A los 19 dias: CMV, I1gG e IgM (-). A los 11 dias se repone lafun-
cionalidad (videos). Conclusiones. El ganciclovir puede ser Gtil en
el tratamiento del SGB, si bien es dificil discernir si la evolucion
favorable puede ser la natural de laenfermedad.

P56.

INFECCION GRAVE POR PNEUMOCYSTIS
EN DOSPACIENTES CON SINDROME DE WEST

F. Martin del Valle @ M. Hernando-Puente 2, M. Vézquez-L épez 2,
M.C. Garzo ? P. de Castro  M.L. Navarro-Gémez °

2 Neuropediatria. ® Enfermedades Infecciosas.

Hospital Maternoinfantil Universitario Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. EI ACTH es uno de los tratamientos de eleccién del
sindrome de West. Entre | os efectos secundarios mas graves de este
tratamiento se encuentra la inmunosupresion. Se comunican dos
pacientes con sindrome de West en tratamiento con ACTH que pre-
sentaron una infeccion severa por Pneumocystis. Casos clinicos.
Caso 1: se diagnostica sindrome de West criptogénico aun varén a
los 4 meses, y seinicia tratamiento con ACTH en dosis méxima de
6 Ul/kg/dia. Tres semanas después se pauta retirada lenta. Tras un
mes con pauta de retirada presentd distrés respiratorio agudo seve-
roy shock por Pneumocystis carinii, que requirio ventilacion meca
nica durante siete dias y NEEP durante otros cuatro. Caso 2: una
nifia de 4 meses recibe tratamiento con valproato desde € mesy
medio de edad por crisis generalizadas, se le diagnostica sindrome
de West, e inicia tratamiento con ACTH en dosis maxima de 7,5
Ul/kg/dia. Tras tres semanas y media con esta dosis, seinicia pauta
descendente. 15 dias después, con una dosis de 1,6 Ul/kg/dia, pre-
senta shock séptico y fallo multiorganico, que requiere ingreso en
UCIPR, y fallece. En la necropsia se diagnostica sepsis por Pneu-
mocystis. Conclusiones. Lainmunosupresion es un efecto secunda-
rio del tratamiento con ACTH. La infeccién por Pneumocystis es
una complicacion potencialmente mortal en pacientes inmunode-
primidos en los primeros afios de vida. Podria ser indicado realizar
una profilaxis con trimetropin-sulfametoxazol oral en los pacientes
con sindrome de West que reciban este tratamiento.

P57.

CEREBELITISAGUDA CON HIDROCEFALIA

Y HERNIACION AMIGDALAR, SIN ATAXIA

M.D. Martinez-Jiménez 2, E. L6pez-Laso @ R. Camino-Ledn &,
A.M. Collantes-Herrera? M. Calvo-Fernandez 2 M. Recio ®

2 Neuropediatria. ® Neurologia. Hospital Reina Sofia.

Introduccion. La cerebelitis aguda se presenta habitualmente con
sintomas cerebelosos, y puede asociarse a cefalea, vomitos, altera-
cién de conciencia 'y convulsiones. Raramente aparece meningis-
mo, hipertension intracranea (HTIC), hidrocefaia y/o herniacion
amigdalar. LaRM craneal en T, muestra hiperintensidad cerebelo-
sadifusao cortical. Laetiologia suele ser infecciosa, bien por inva-
sidn directa o por mecanismo autoinmune, sin evidenciarse el agen-
te en la mayoria de los casos. El mangjo del paciente requiere
monitorizacion y, en raras ocasiones, tratamiento médico y/o qui-
rargico por alguna de las complicaciones mencionadas. Caso clini-
co. Unamujer de 13 afios traida a urgencias por cefaleay vomitos
de 18 horas de evolucion. Se encontraba afebril, y la exploracion
neurol 6gica fue normal. Como antecedentes presentd cuatro sema-
nas antes una amigdalitis con exantema, y la semana previa cefaea
intensa, lo que motivo la realizacion de una TC craneal, que fue
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normal. Una segunda TC cranea tras una semana evidencio dilata-
cion del sistema ventricular supratentorial y, tras la administracion
de contraste, un discreto realce del parénquima cerebeloso. LaRM
craneal mostré hinchazén cerebelosa e hiperintensidad cortical en
T, con descenso amigdalar. Las pruebas seroldgicas resultaron
compatibles con infeccién aguda por VEB. La evolucion fue favo-
rable con tratamiento corticoideo, y la cefalea remitid, sin desarro-
Ilar otras ateraciones y con disminucién del edema cerebeloso en
dias. Conclusiones. En ocasiones la cerebelitis aguda puede acom-
pafiarse de hidrocefalia y/o descenso de amigdalas, 1o que puede
precisar tratamiento quirdrgico. Destacamos la presentacion clinica
de esta paciente, con HTIC y herniacion amigdalar, sin signos de
disfuncion cerebelosa.

P58.

CARACTERISTICASDE LOSANGIOMAS
Y LOSCAVERNOMASEN LA INFANCIA

J.C. Salazar-Quero, |. Sanchez-Sanchez, C. Martinez-Colmenero,
C. Sierra-Corcoles, T. del Campo-Mufioz, J. de la Cruz-Moreno
Pediatria. Complejo Hospitalario de Jaén.

Introduccion. Los angiomasy |os cavernomas son malformaciones
vasculares intracraneales con diferencias anatomopatol 6gicas,
radiol6gicasy clinicas. Objetivos. Ver las caracteristicas clinicas de
los angiomas y cavernomas diagnosticados en nuestro servicio y
andlizar las diferencias entre ellos. Pacientes y métodos. Revision
retrospectiva de los casos diagnosticados de cavernomay angioma
venoso intracraneal en el periodo 2000-2006, recogiendo edad en el
momento del diagndstico, sexo, clinica, TAC, RM, angiorresonan-
cia, tratamiento y evolucidn. Resultados. Existen dos angiomas y
cuatro cavernomas. La edad media es de 4,3 afios. Los angiomas se
iniciaron de manera aguda con un cuadro de convulsiones, locali-
zéndose en el [6bulo cerebeloso izquierdo y el asta frontal. Ambos
han recibido tratamiento antiepil éptico, pero persiste una epilepsia
rebelde al tratamiento en uno de ellos. Dos de los cuatro caverno-
mas se presentaron de forma aguda, y 10s otros dos, subaguda. Los
sintomas fueron paresia (25%), focalidad neurol 6gica (25%) y con-
vulsiones (50%). Se localizan en parietal (50%), frontoparietal
(25%) y brazo posterior de la capsula interna (25%). Tres recibie-
ron tratamiento antiepiléptico, y dos fueron extirpados. En uno per-
siste hemiparesia por neuropatia asociada, y en otro existe hiperes-
tesiatras la cirugia. Conclusiones. Aungue clasicamente se clasifi-
ca a los angiomas venosos como asintomaticos, ambas entidades
pueden presentarse en la edad infantil con cuadros clinicos simila-
res. La RM, con la ayuda de la angiorresonancia, es la técnica de
eleccion para el diagnéstico de ambas malformaciones. Lasindica
ciones quirdrgicas suelen estar en relacion con la historia natural,
localizacion y clinica de la malformacion, y en general estan indi-
cadas en |os casos de epilepsia rebelde a tratamiento farmacol 6gi-
€0 0 en los casos de riesgo de sangrado.

P59.

AMAUROSI S DE INSTAURACION BRUSCA COMO SINTOMA
INICIAL DE LINFOMA B DE CELULAS GRANDES

M.J. Manzano-Infante ?, I. Valverde-Pérez @, |. Martinez-Carapeto 2,
M. Madruga-Garrido ®, E. QuirogbarCantero ¢ J.Mérquez ®,

R. Candau Fernandez-Mensaque °, M. Rufo-Campos

2 Pediatria. ® Neuropediatria. ¢ Oncologia Pediatrica. Hospital Infantil.

94 Neurocirugia. Hospitales Universitarios Virgen del Rocio.

Introduccion. Presentamos €l siguiente caso, dada la excepcionali-
dad de laforma de presentacién de un linfomano Hodgkin de estas
caracteristicas, tanto por su localizacion primaria como por larapi-
dainstauracion delos sintomas. Caso clinico. Un paciente de 4 afios
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gue ingresa por presentar, desde €l dia anterior, pérdida de vision
unilateral, decaimiento, torpeza motora, cefalea intermitente, auto-
limitada, y un vémito. Afebril. Exploracion: buen estado general.
Buena respuesta a estimulos. Sensorio despejado. MOEC. PINLA.
El resto de la exploracion sin hallazgos. Estudio oftalmoldgico:
retina normal. No presenta edema de papila. TAC: imagen hiper-
densa localizada en e plano esfenoidal, en la zona anterior de la
base del créneo, sugestivo de glioma del quiasma 6ptico. Biopsia
lesién compatible con linfoma B de células grandes a nivel de cli-
vus y seno esfenoidal. Marcadores positivos para CD45, CD20 y
CD79a. PET: no se visualizan otras éreas afectadas, por lo que se
deduce que se trata de una localizacion primaria a nivel de SNC.
Conclusiones. Laformade presentacion de un linfomaB de células
grandes de localizacion intracraneal es excepcional, y la forma de
inicio més frecuente es como masa abdominal, en cuyo caso puede
diseminarse a médula 6sea 0 SNC. La amaurosis de inicio brusco
es una manifestacion clinicainicial poco frecuente de tumor intra-
craneal. No obstante, lalocalizacion del linfomay el répido creci-
miento de los tumores de esta estirpe explican la clinica de nuestro
paciente. Si lainstauracion es répida, estos procesos pueden cursar
sin signosiniciales de hipertensién intracraneal.

P60.

DIAGNOSTICO DE NOVO DE NEUROFIBROMATOSIS
TIPO 1Y ESTUDIO GENETICO FAMILIAR EN TRES
GENERACIONES

|. Valverde-Pérez, M.J. Manzano-Infante,

M.A. Fernandez-Fernandez, |. Martinez-Carapeto, P. Cadtilla,
B. Blanco, M. Rufo-Campos

Neuropediatria. Hospitales Universitarios Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es una enferme-
dad genética con herencia autosomica dominante, penetrancia
completay expresividad variable, cuyo gen selocalizaen el cromo-
soma 17g11.2. Caso clinico. Un paciente que al tercer dia de vida
presenta episodio de miradafija, con hipertoniay sacudidas de cua-
tro miembros. Antecedentes familiares con consanguinidad fami-
liar. Se realizé cribado de enfermedades metabdlicas y EEG, con
crisis multifocal es predominantemente izquierdas. A los 2 meses se
aprecian 12 manchas cutaneas café con leche (MCCL) de 0,5 cm de
didmetro. Al volver ahistoriar y explorar alos familiares se eviden-
cia expresividad variable de MCCL vy fibromas cuténeos. Neurol 6-
gicamente, persistian crisis parciales complejas, hipotonia axial y
fuerza conservada. Ante la sospecha de NF1 se realiz6 RM, sin
demostrarse ateraciones, y SPECT con hipocaptacion difusa. Al
afo y medio se registré trazado hipsarritmico y se inicié ACTH.
Como complicaciones extraneurologicas, a los 15 meses, en una
Rx de miembro inferior, realizada por pardlisis, se corrobor6 una
fractura de tercio distal detibiay € peroné, compatible con pseu-
doartrosis, que mantuvo una evolucién térpidatras fijacion. Al afio
y medio se aprecié soplo-frémito anivel inguinal derecho sugestivo
de fistula arteriovenosa. Conclusiones. 1. La incidencia de NF1 se
estima en 1:3.500 habitantes, y solo se encuentra en €l 5% de ellos
displasiatibial. 2. El espectro de lesiones vasculares esamplio, y la
localizacion intracraneal esla més frecuente de las fistulas arterio-
venosas, en contraposicion con la localizacion inguinal, como en
nuestro caso. 3. Al igual que en los neurofibromas, estudios recien-
tes evidencian la doble inactivacién del gen NF1 en €l tgjido de la
pseudoartrosis, a diferencia del resto de los tgjidos. 4. En nuestro
caso, €l estudio genético del gen NF1 mediante cinco marcadores
nos ha permitido el diagndstico de novo en cinco pacientes de tres
generaciones familiares.

So1



COMUNICACIONES

P61.

ATAXIAY VARICELA: INFARTO CEREBRAL

E. Escolar-Escamilla, B. Martinez-Menéndez, R. Marasescu,
C. Isaac, J. Martinez-Sarriés
Neurologia. Hospital Universitario de Getafe.

Introduccion. Los infartos cerebrales en nifios son frecuentes y
necesitan un estudio vascular extenso para descartar la etiologia del
mismo. Caso clinico. Presentamos una nifia de tres afios, que pre-
sentd una ataxia hemi parética aguda, con inestabilidad parala bipe-
destacion y la marcha. La paciente habia tenido la varicela hacia
cinco meses, y en sus antecedentes no se recogié ningln dato de
interés. Tras el diagndstico de infarto cerebral serealizd un estudio
vascular completo, y se descartaron causas cardiacas, protromboti-
cas y malformativas, gracias a Doppler transcraneal, se vio una
estenosis en la arteria cerebral media izquierda. Dado que la
paciente habiatenido la varicela hacia cinco meses, que presentaba
infarto en territorio lenticul oestriado con afectacion unilateral dela
arteriacerebral media (territorio M1), y que se le habian descartado
otras patologias posibles, se hizo el diagnéstico de infarto cerebral
por angiopatia posvaricela. Conclusiones. La angiopatia posvarice-
la se presenta en e 7% de los infartos cerebrales en nifios y, en la
actualidad, dada su baja frecuenciay los pocos estudios realizados,
aln sigue siendo una patologia de fisiopatologia desconocida y de
pautas de tratamiento no muy definidas, pero que requiere un trata-
miento profil&ctico secundario y seguimiento por imagen, dado que
suele revertir en el 89% de los casos.

Neurologia general Il

P62.

EVOLUCION CLINICORRADIOLOGICA DE LESIONES
CEREBRALESEN LA NEUROFIBROMATOSISTIPO 1

B. Blanco-Martinez, E. Arce-Portillo, B. Mufioz-Cabello,
L. Ruiz del Portal, M. Madruga-Garrido,

R. Candau-Mensaque, M. Rufo-Campos

Neurologia Infantil. Hospital Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Presentamos la evolucion de las lesiones cerebrales
de una paciente con neurofibromatosis tipo 1 (NF1) durante 11
afios. Caso clinico. Se inicia €l estudio a los 2 afios por manchas
café con leche (MCCL) entronco y pecas axilares. Antecedentes: la
madre con NF1y el hermano con multiplesMCCL. LaRM destaca
laimagen de un proceso expansivo gue capta contraste, mesencefa
lico de 2-3 cm, que se extiende hacia la protuberancia y los tu-
bérculos cuadrigéminos sin comprimir el acueducto de Silvio. Ante
esta lesion asintomatica, se decide mantener una actitud expectante
con controles clinicos y de neurcimagen. A los 3 meses, lalesion
presenta un ligero aumento sin clinica. Se realizan controles anua-
les. Al afio presenta imagen de engrosamiento del nervio éptico
derecho, y laimagen mesencefdlica habia disminuido de tamafio. A
los 3 afios ambas iméagenes han desaparecido. En diversos controles
aparecen nuevas lesiones hamartomatosas en distintas localizacio-
nes, como |ébulo temporal derecho, rodillade capsulainternadere-
cha, nlcleos pdlidos y ambos tdlamos, region mesencefdlica, y
hemisferios cerebelosos sin efecto masa. Se ha mantenido asinto-
maética, con exploracion neurolégica normal, salvo trastornos de
conducta. Han aparecido nuevas MCCL y neurofibroma en un
dedo. A los 11 afios refiere dolor al flexionar la cabeza. RM cervi-
cal con neurofibromas dependiente de las raices dorsales D3-D4-
D5-D6 de 6 cm. Conclusiones. El glioma 6ptico y de tronco son los
tumores cerebrales mas frecuente en laNF1. Laimagen mesencefa
lica de nuestro paciente era compatible con el glioma de tronco. A
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pesar de un comportamiento mas benigno que en pacientes sin NF1
y que puede disminuir su tamafio, es muy infrecuente su regresion
total. Es causa de muerte en algunas series de NF1.

P63.

MUTACION HETEROCIGOTA EN EL EXON 7, 13q914.3,
c.529G >A c476 G>T EN EL GEN AGS2 QUE CODIFICA

LA RIBONUCLEASA H2B CAUSANTE DEL SINDROME

DE AICARDI-GOUTIERES, IMITANDO LA INFECCION
CONGENITA POR CITOMEGALOVIRUSY PSEUDO-TORCH

C. Sierra-Corcoles? R. ParrillaMufioz 2 I. Leiva-Gea®,

M. Martinez-Padilla®, J. Salazar-Quero °, M.V. Esteban-Marfil °,
J. Jestis de la Cruz-Moreno ®

2 Unidad de Neuropediatria. ® Pediatria. Complejo Hospitalario de Jaén.

Introduccion. Sindrome de Aicardi-Goutiéres (AGS), encefa opatia
genética, autosdmica recesiva, mutacion del gen AGSL, abolicion
delaactividad de laenziimaTREX1 3'-5° ADN exonucleasa, y gen
AGS2 que codifica la ribonucleasa H2B. Clinicamente semeja las
infecciones virales congénitas, pero con evolucidn progresiva. Cal-
cificaciones intracraneales, microcefalia, leucodistrofia, en LCR
linfocitosis, elevacion interferon alfa. El objetivo es notificar tres
casos de AGS y resaltar € diagnéstico diferencial con infeccidn
TORCH. Posibilidad de consegjo genético y diagndstico prenatal.
Casos clinicos. Caso 1: una nifia de tres afios, a la que se estudia
desde los 3 meses de leucodistrofia, encefalopatia, tetraparesia
espéstica, microcefalia y nistagmo. Con 17 meses la microcefalia
progresiva—3 DS pasaa-5 DS, TAC calcificaciones padlido, denta-
do, tdlamo. RMI leucodistrofia difusa, polos temporales densidad
LCR como quistes subcorticales. Cuerpo calloso fino, cavum del
septo pellcido. Linfocitosis LCR de 3-60 células, interferén alfa
elevado. Hallazgo de la mutacion referida del gen AGS2 (Yanick J.
Crow). Caso 2: nifia, prima del caso 1, fallecida a los 6 meses de
vida, con irritabilidad, opistétonos, microcefalia, calcificaciones
periventriculares, leucodistrofia difusa, dilatacién ventricular y ca-
vum del septo peltcido. Cuerpo calloso fino. LCR linfocitosis, €le-
vacion de interferon afa. Estudio TORCH negativo. Caso 3: nifia,
fallecidaalos 9 afios, que consulta alos 4 meses por encefal opatia
progresiva, clonias audiégenas, hipotonia, tetraplejia espastica,
microcefalia progresiva, linfocitosis LCR, calcificaciones de los
nlcleos de la base y periventriculares, leucodistrofia, dilatacion
ventricular, fiebres de origen desconocido, alteraciones vasculares
en piesy manos, y crisis epilépticas. Conclusiones. AGS, encefal o-
patia progresiva, aparicién precoz, semejante alasinfeccionesvira-
les transplacentarias congénitas. Se describen dos genes, AGSL y
AGS2, en e cromosoma 3p21 (p14) y 13g14-21, multiples muta-
ciones en TREX1y RNASEH2B; su hallazgo confirmael diagnés-
ticoy hace posible el consgjo genético y €l diagndstico prenatal.

P64.

MIASTENIA CONGENITA POR DEFICIT DE RAPSINA:
DOSFORMASDE PRESENTACION EN LA INFANCIA

A. Garcia-Ribes? M.J. Martinez-Gonzélez 3, A. Nascimento ®,
J. Colomer ®, JIM. Prats-Vifias 2

2 Unidad de Neuropediatria. Hospital de Cruces. ® Neuropediatria.
Hospital Sant Joan de Déu.

Introduccion. Las miastenias congénitas (MC) son un grupo de tras-
tornos debidos a fallo de la transmision neuromuscular. Dentro de
las formas postsinapticas estan las secundarias a mutaciones en la
rapsing, proteina fundamental para e funcionamiento del receptor
de acetilcolina. Su cuadro clinico es variable, y los empeoramientos
son caracteristicos y coinciden con infecciones y una respuesta fa-
vorable a anticolinesterdsicos. La mayoria presenta la mutacion
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N88K. Presentamos dos casos de MC por déficit de rapsina. Caso
clinico. Caso 1: paciente de 17 afios. Preciso ingreso cuando nacio
por hipotonia, artrogriposis y dificultad respiratoria con evolucion
favorable en pocas semanas. Al afio, coincidio con un cuadro cata-
rral, importante debilidad generalizada y dificultad respiratoria. Se
redliza tensilon, que resulta positivo, y la clinica desaparece con
piridostigmina. En un nuevo episodio febril empeora, por 1o que se
pauta tratamiento de forma continuada sin volver a presentar clinica.
Estudio genético de rapsina: mutacién N88K/V 165M. Caso 2: lac-
tante de 21 meses sin antecedentes salvo desarrollo psicomotor len-
to. A los 18 meses tiene un episodio de hipotonia cervical que coin-
cide con fiebre, ambos autolimitados. En otras dos ocasiones con
cuadro infeccioso, reaparece la clinica asociada a dificultad respira
toriay mejoriaespontanea al ceder lafiebre. En el tercer episodio se
redlizatensilon, y es positivo. Estudio genético de rapsina: mutacion
N88K/E94K. Inicia tratamiento con piridostigmina sin presentar
nuevas crisis. Conclusiones. Las MC por déficit de rapsina son una
entidad atener en cuenta por sus caracteristicas clinicasy buenares-
puestaal tratamiento. No esté descrita relacion entre la gravedad cli-
nica y la genética, aunque parece que determinadas mutaciones
podrian asociarse aformas mas benignas.

P65.

TRICOTIODISTROFIA: CAUSA POCO
COMUN DE RETRASO PSICOMOTOR

B. deAzlia-Brea? C. Diaz-Roméan 2 A. Filgueira-Posse @,
A.T.VilaMas®, J. A. Hervés-Palazon 2
2 Pediatria. ® Dermatologia. Hospital Son Llatzer.

Introduccion. La tricotiodistrofia es una enfermedad neurocutéanea
poco frecuente que asocialesiones en pelo y piel con afectacion del
SNC. Caso clinico. Recién nacida, mujer, fruto de una primera ges-
tacion de padres sanos, sin antecedentes familiares de interés, in-
gresa por retraso de crecimiento intrauterino y sospechadeictiosis
congénita. Destaca en laexploracion la alteracion cutéaneay el pelo
ensortijado. Se realizaron estudios de imagen y analiticos, que
resultaron normales, junto con biopsiade piel compatible conictio-
sis. La revisién microscopica de la estructura del pelo orientd el
diagnostico. El andlisis posterior de aminoacidos sulfurados en el
pelo confirmé e diagnostico de tricotiodistrofia. Actualmente la
nifiatiene 2 afios, persisten |as alteraciones cutaneasictiosiformesy
el pelo rao. Presenta retraso ponderal y microcefalia, asi como un
retraso psicomotor leve. Enla RM cranea se aprecia alteracion de
sustancia blanca sugerente de un retraso en la mielinizacién, con
estudio medular normal. El estudio genético esta pendiente. Con-
clusiones. Latricotiodistrofia es una entidad rara, autosdmica rece-
siva, de dificil diagnéstico si no hay sospecha clinica. Laestructura
del pelo permite orientar € diagnéstico, que se confirma posterior-
mente con el estudio de aminoéacidos sulfurados en € pelo. Dado el
origen embriol6gico comin de piel y sistema nervioso, cuando nos
hallamos ante una enfermedad cutanea grave conviene descartar al-
teraciones neurol ogicas asociadas. Es dificil establecer un prondsti-
co neurolégico, ya que | os casos publicados son escasos.

P66.

TETRASOMIA 15¢11-q13: A PROPOSITO DE DOS CASOS
D. Martin Ferndndez-Mayoralas @ A. Ferndndez-Jaén @,

N. Mufioz-Jarefio ®, M. Renedo-Gancedo ¢, B. Callgja-Pérez 2
2 Neurologfa Infantil. Hospital dela Zarzuela. ® Neurologia Infantil.
Hospital de Guadalajara ¢ Genética. Gemolab.

Introduccion. Laregion cromosomica 15q11q13 es inestable, debi-

do ala presencia de elementos de ADN repetidos. En esta region
pueden producirse muchas reordenaciones estructurales que ha-
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bitualmente afectan a la region critica Prader-Willi-Angelman
(RCPWA), tales como deleciones, translocaciones, inversiones y
cromosomas marcadores supernumerarios (CMS) formados por la
duplicacion invertida de la region proximal del cromosoma 15.
Nuestro propdsito es describir clinicamente a dos pacientes afec-
tos del sindrome producido por una duplicacion invertida del cro-
mosoma 15, la cua se denominainv dup(15) o Idic(15). Caso cli-
nico. Presentamos dos casos clinicos con diagndstico mediante
técnicade hibridacion in situ (FISH) deinv dup(15) con afectacion
delaRCPWA, caracterizados por retraso mental, trastorno genera-
lizado del desarrollo no especificado y fenotipo peculiar. El segun-
do caso clinico padecia una epilepsia parcial compleja con un
electroencefalograma caracterizado por una actividad de fondo
lentificaday paroxismos generalizados caracterizados por comple-
jos de puntas y polipuntas u ondas agudas/ondas sin fenomenolo-
giaictal evidente. Conclusiones. Los CMS del cromosoma 15 que
incluyen la RCPWA son casi siempre esporadicos y de origen
materno. Causan unatetrasomia 15p y unatetrasomia parcial 15q.
Parece recomendabl e realizar un cariotipo y una hibridacioén fluo-
rescente in situ (FISH), focalizada en particular en el cromosoma
15, en pacientes con rasgos dismorficos menores, retraso mental y
trastorno generalizado del desarrollo, especialmente si cursan con
crisis convulsivas.

P67.

MIASTENIA FETAL Y ARTROGRIPOSISMULTIPLE
CONGENITA: SINDROME DE ESCOBAR

A. Nascimento-Osorio 2, J. Colomer-Oferil 2 C. Fons®,

J. Miller ¢, V. Mihaylova®, C. Jiménez-Mallabrera?,

H. Lochmlller ©

2 Unidad de Patologia Neuromuscular. Servicio de Neurologia. ® Servicio
de Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. ¢ Department of Neurol ogy.
Friedrich-Baur-Institute.

Introduccion. La ausencia o limitacion de movimiento durante el
desarrollo fetal puede condicionar en el neonato multiples contrac-
turas articulares. El sindrome de Escobar es una forma de artrogri-
posis mdltiple congénita con herencia autosdmica recesiva, carac-
terizada por multiples pterigium, contracturas articulares, escolio-
sis y otros rasgos dismorfoldgicos. Recientemente se ha descrito
este sindrome como unamiastenia prenatal causada por una disfun-
cion del receptor y de la acetilcolina (AChR). Presentamos los
hallazgos clinicos, laevoluciény el estudio genético de una pacien-
te con sindrome de Escobar y mutacion en el gen de la subunidad y
del AChR. Caso clinico. Nifia de 1 afio de edad, hija Unica de pa-
dres sanos no consanguineos. Durante €l embarazo presenté oligo-
amnios y retraso del crecimiento intrauterino. Al nacer present6
multiples contracturas articulares, pterigium, paladar ojival, im-
plantacion baja de pabellones auriculares y displasia de cadera. En
las dos primeras semanas de vida present6 dificultad en la deglu-
cién y preciso aimentacion por sonda nasogéstrica. Desde enton-
ces no hamostrado otros sintomas de miastenia. El estudio electro-
miogréfico objetivo un patrén midgeno con normalidad de las velo-
cidades de conduccion y de la estimulacon repetitiva. El estudio
genético confirmd una mutacién en homocigosis (c.715C > T,
p.R217C) en el exdn 7 del gen que codifica la subunidad y del
AChR. Conclusiones. Debemos incluir esta patologia en el diag-
nostico diferencial de un paciente afecto de artrogriposis multiple
congénita y pterigium. La posibilidad de un diagndstico genético
preciso permitirarealizar un diagnéstico prenatal y ofrecer consegjo
genético alafamilia.
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P68.

FORMA DE PRESENTACION ANOMALA DE MIGRANA
OFTALMOPLEJICA EN LA INFANCIA

M.E. Arce-Portillo 2 |. Delgado-Pecellin @ P. Gonzélez-Pérez ®,
L. Ruiz del Portal-Bermudo 2, M. Madruga-Garrido 2,

B. Blanco-Martinez?, M. Rufo-Campos 2

2 Neuropediatria. ® Neurologia. Hospital General Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccién. La migrafia oftalmopléjica es una variante poco fre-
cuente de migrafia complicada. Para su diagnostico es necesariala
existencia de a menos dos episodios de cefal eas asociados a pare-
sias de uno 0 més pares craneal es ocul ares. Se debe descartar pato-
logia paraselar mediante pruebas de neuroimagen. Caso clinico.
Un paciente de 7 afios con AP de ptosis palpebral alos 14 mesesy
en dos ocasiones més. Cefal eas frecuentes sin focalidad neurol 6gi-
ca. Una semana antes de su ingreso presenta cefaleas supra o
intraorbitarias durante dos dias seguidos con caida de parpado iz-
quierdo que persiste. Exploracién: ptosis palpebral de ojo izquier-
do con midriasis y estrabismo divergente de ojo izquierdo; el res-
to, normal. Pruebas complementarias: hemograma, bioquimica y
PCR normales. Coagulacion: normal, salvo elevacion de dimeros
D. EEG: normal. RM cerebral y angio-RM normales. Oftalmolo-
gia fondo de ojo normal. Pardlisis del 111 par craneal. Arteriogra-
fia cerebral: normal. Tras instaurarse tratamiento con corticoides,
se produce mejoria de la ptosis y de la movilidad ocular, tanto en
el plano vertical como horizontal, con reflejos pupilares conserva-
dos tanto directos como indirectos. Conclusiones. El diagndstico
de migrafia oftalmopléjica se realiza por exclusion, tras descartar
procesos como tumores intracraneales, malformaciones vascula-
res, aneurismas, etc. A todos | os pacientes se les hade realizar una
RM o0 angio-RM para descartar dichos procesos. El tratamiento
con corticoides en pauta descendente durante la fase aguda de la
oftalmoplejia disminuye la duracion de la misma y previene la
aparicion de secuelas.

P69.

CAVERNOMATOSISMULTIPLE FAMILIAR
EN LA INFANCIA

M.E. Arce-Portillo, B. Blanco-Martinez, M. Madruga-Garrido,
R. Candau-Mensaque, L. Ruiz del Portal-Bermudo,

M. Rufo-Campos

Neuropediatria. Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Los angiomas cavernosos intracraneal es constituyen
un grupo de malformaciones vascul ares angiogréaficamente ocultas
con tendencia a la hemorragia recurrente, con una incidencia de
0,02-0,4%. Son multiples hasta en €l 50% de los casos. Pueden ser
esporéadicos o hereditarios con transmision autosdmica dominante
de expresividad variable. Las formas de presentacion més frecuen-
tes son las crisis epilépticas, déficit neuroldgicos progresivos y
hemorragias. Caso clinico. Una nifia de 7 afios con antecedentes
personales de trastorno de déficit de atencién e hiperactividad y
antecedentes familiares de cavernomatosis, que presenta dos episo-
dios de hipertonia, precedidos de sonido gutural, sialorreay mirada
fija de pocos minutos de duracion. Exploracion neurolégica: nor-
mal. EEG: descargas punta-onda generalizadas. Se diagnostica epi-
lepsia parcial, y se inicia tratamiento con valproico. Dos semanas
después consulta por mioclonias de miembro superior con caida de
objetos de 1-2 segundos. En la RM: angiomas cavernosos milti-
ples, con signos de sangrado previo en los localizados en el hemis-
ferio derecho. Conclusiones. Laaparicion de clinicaneurol6gicaen
un paciente con antecedentes familiares de cavernomas obliga a la
realizacion de una RM para descartar una cavernomatosis familiar.
Laaltaincidenciafamiliar en las formas maltiples justifica realizar
estudios a los familiares de primer grado para establecer consejo
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clinico y genético. La indicacion quirdrgica debe tomarse sobre la
base de la accesibilidad de la lesion y la respuesta al tratamiento
médico.

P70.

PRESENTACION PRECOZ DE DISTROFINOPATIA

COMO RABDOMIOLISISAGUDA

M. Vézquez-Ingelmo & A. Fernandez-Prieto °,

M.A. Fernandez-Cuesta ®, J.M. Santolaya-Jiménez,

A. Nascimento-Osorio , F. Garcia-Bragado ¢

2 Neuropediatria. ® Pediatria. Hospital de Basurto. ¢ Neuropediatria.

Hospital Sant Joan de Déu. ¢ Anatomia Patol 6gica. Hospital Virgen del Camino.

Introduccion. La distrofia muscular de Duchenne es la enferme-
dad neuromuscular infantil mas frecuente, generalmente se diag-
nostica por encimade los 3 afios, y la sintomatol ogia de presenta-
cién es muy variable. La rabdomidlisis como forma de presenta-
cion de una distrofinopatia es excepcional. La asociacion de estas
dos entidades en nuestro paciente es 10 que motiva su presenta-
cién. Caso clinico. Un varon de 16 meses, sin antecedentes de
interés, remitido a neuropediatria por persistir CPK elevada tras
episodio de rabdomidlisis a los 11 meses. En el contexto de un
cuadro febril presenta afectacion del estado general, orina col ri-
ca, sin hematies en el sedimento, y CPK de 189.991 U/L. Trece
dias después, completamente asintomatico, nivel de CPK de
10.331 U/L. Pruebas complementarias. hormonas tiroideas, gaso-
metria, lactico, pirdvico, amonio, aminoéacidos, AGCL y acidos
organicos normales. RM craneal normal; EMG y VC normales.
Biopsia muscular (18 meses): patron de distrofinas andmalo,
especialmente con |os anticuerpos frente alas regiones N y C-ter-
minales, y sobreexpresion de proteina relacionada con distrofina,
con tinciones para sarcoglicanos y disferlina normales. Estudio
genético pendiente. Estudio cardiol 6gico normal. Aunque inicial-
mente la exploracion y el desarrollo psicomotor fueron normales,
actualmente, con 28 meses, presenta discreta hipertrofia gemelar,
deambulacion auténoma inestable y Gowers positiva. Conclusio-
nes. Los nifios con enfermedades neuromusculares presentan una
mayor susceptibilidad a presentar rabdomidlisis ante diversas cir-
cunstancias. Las distrofinopatias se asocian a riesgo elevado de
rabdomidlisis tras el uso de agentes anestésicos, fundamental-
mente halogenados. Ante cuadros de rabdomidlisis aguda en los
gue persistan CK elevadas, siempre debe descartarse patologia
estructural de la membrana muscular.

P71.

ESTENOSISTUBULAR DIAFISARIA

A. Fernandez-Prieto, M. Vazquez-Ingelmo,

JM. Santolaya-Jiménez, M.A. Fernandez-Cuesta
Pediatria. Hospital de Basurto.

Introduccion. La estenosis de la cavidad medular diafisaria de los
huesos largos es un hallazgo radiol 6gico propio del sindrome de
Kenny-Caffey (en sus variantes autosdmicas recesivay dominan-
te) y, en ocasiones, del sindrome de Sanjad-Sakati, todos asocia-
dos a hipoparatiroidismo, retraso del crecimiento y dismorfiacra-
neofacial. Casos clinicos. Presentamos tres pacientes en los que
se encontr6 la mencionada anomalia radiolégica. Caso 1: nifia de
6 afios, rumana, con antecedente documentado de encefal opatia
hipoxicoi squémica, que presenta retraso psicomotor y pondoesta-
tural, crisis convulsivas y facies peculiar. Caso 2: mujer de 23
afos, entre cuyos antecedentes se refiere un bajo peso cuando
nacio con cierre norma de la fontanela anterior, que present6
facies peculiar con maloclusién dentaria, debido a una hipoplasia
mandibular y anomalias oculares. Se detectaron, asimismo, fle-
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bectasia congénita e imagenes radiol dgicas sugestivas de displa-
sia metafisodiafisaria. Caso 3: joven de 18 afios con el anteceden-
te de crecimiento intrauterino retardado y cardiopatia congénita
intervenida, que habia presentado un cierre tardio de la fontanela
anterior y gque asociaba un retraso psicomotor global, talla baja,
facies peculiar y anomalias oftalmolégicas (hipermetropia y es-
trabismo). Conclusiones. Los hallazgos referidos clinicamente en-
cajan en el sindrome de Kenny-Caffey (del tipo autosomico domi-
nante). Ninguno tenia antecedente de consanguinidad o proceden-
cia arabe, ni tenian otros familiares afectos. Se analiza la biblio-
grafia disponible.

P72.

SINDROME DEL TUNEL CARPIANO BILATERAL,
TAMBIEN EN PEDIATRIA

G.Aznar-Lain 2 N. Naouti ©, JM. Espadaler ®, A. Garcia®,
G. Ferrer €, JA. Mufioz-Yunta?, O. Vall ¢

2 Neuropediatria. °Neurofisiologia. ¢ Traumatol ogia. ¢ Pediatria.
Hospital del Mar. € Pediatria. ABS Poble Nou. Barcelona.

Introduccién. El sindrome del tinel carpiano es la neuropatia por
compresion mas frecuente en el adulto. Sin embargo, es un cuadro
raro en laedad pediétrica, sobre todo por debajo delos 10 afios. La
etiologia més frecuente son las enfermedades de deposito, segui-
das de casos idiopaticos, familiares y anomalias anatomicas, entre
otras. Presentamos un caso de sindrome de tanel carpiano, bilate-
ral e idiopético en un nifio de 10 afios. Caso clinico. Un paciente
de 10 afios que consulta por presentar, hace un afio, parestesias en
ambas manos con dificultad en la manipulacién, que desaparecen
tras movilizarlas. Antecedentes personales de trastorno leve de
conductay bronquitis asmatica. Jugador de baloncesto. El tio ma-
terno es drogadicto y con trastorno psiquiétrico. El abuelo materno
fallecid de esclerosis multiple. Exploracion: fuerzadel aductor del
pulgar izquierdo, 4/5. No hipotrofia la musculatura. Cumple los
criterios de TDAH. Fenotipo normal. La electroneurografia confir-
ma €l diagnostico, y €l estudio familiar también es normal. Se
completa el estudio etioldgico con estudio metabdlico, estudio
enzimético de mucopolisacaridosis, fondo de ojo y estudio de ima-
gen, que resultan normales. Tras cirugia (liberacion del retinaculo
flexor bilateral), el paciente presenta mejoria completa. Anatomia-
patolégica: normal. Conclusiones. Laimportancia de este caso cli-
nico es larareza de su presentacion y no pertenecer al grupo etio-
|6gico mas frecuente. A veces referido como dificultad para mani-
pulacién, cambio en la mano dominante, débil prension y dolor en
las extremi dades superiores, descripcion que difiere de ladel adul-
to. El diagnostico se realiza por la ENG, y se utilizan otros estu-
dios para €l diagndstico etiol6gico. El tratamiento es siempre qui-
rdrgico.

P73.

DELECION 2g- CON CARACTERISTICAS

DE SINDROME DE KABUK

A.M. Leonés-Valverde? A.M. Leonés-Valverde”,

S. Roldan-Aparicio ®, J.L. Barrionuevo-Porras ©,

R. Hoyos-Gurrea? D. Armentia®

2 pediiatria. ® Neurologia Pediatrica. ¢ Endocrinologia y Dismorfologia
Pediatrica. Hospital Maternoinfantil Virgen de las Nieves.

4 Unidad Genética Clinica. Hospital Virgen del Mar.

Introduccién. El sindrome de Kabuki fue descrito por primera vez
en 1981. Se define por cinco manifestaciones cardinales. retraso
mental (92%), anomalias esquel éticas (92%), talla baja (83%), al-
teraciones dermatoglificas (93%) y facies caracteristica (100%),
aungue se han descrito otras muchas anomalias: paladar ojival/ fi-
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sura palatina, cardiopatia congénita, alteraciones urogenitales,
anomalias oftalmol égicas. Caso clinico. Lactante de 1 afio de edad
con retraso psicomotor, crisis parciales y rasgos dismorficos.
Exploracion: talla < P -1, perimetro cefélico < P —3, hipocreci-
miento arménico, braquimicrocefalia, cejas en acento, raiz nasal
ancha, pabellones auriculares grandes con CAE estrecho, con
eversion del tercio externo del parpado inferior, aspecto de cara
oriental. Dientes grandes. Dedos cortos en pies con surcos concen-
tricos y pulpejo engrosado. Hipotonia global, hiperlaxitud articu-
lar, no sedestacion ni reacciones de apoyo. Resto normal. EEG,
EMG y VC normaes. RM: agenesiadel cuerpo calloso. Serie Gsea,
cardiolégica, metébolica, FO y médula ésea normales. PEAT:
hipoacusia bilateral grave. Estudio citogenético: 46, XX, 2¢- (g33-
35). Conclusiones. La mayoria de los pacientes con KS tiene un
cariotipo normal. Se han descrito varios casos con rasgos de KS
asociados a diferentes anomalias cromosémicas sin puntos de
rotura coincidentes. Nosotros presentamos aqui una nueva asocia-
cion: delecidn 2g-. La existencia de estas alteraciones cromosomi-
cas permitira en un futuro identificar €l posible gen o genes res-
ponsables de este fenotipo.

P74.

SINDROME DEL TUNEL CARPIANO EN LA INFANCIA

S. Jmeno-Ruiz 2 M.A. Martinez-Granero 2, A. Garcia-Pérez @,
A.P Polo®, C. Rivas? F, Echavarri 2
2 Pediatria. ® Neurofisiologia. Fundacién Hospital Alcorcon.

Introduccién. El sindrome del tlnel carpiano (STC) es la mono-
neuropatia més frecuente del adulto. Los casos descritos en lain-
fancia son infrecuentes, la mayoria en nifios con mucopolisacari-
dosis 0o mucolipidosis. También existen formas familiares e idiopéa-
ticas. Presentamos dos casos no familiares ni asociados a enferme-
dad sistémica. Casos clinicos. Caso 1: una nifia de 10 afios con
dolor y parestesias en mano derecha al realizar una pinza de un
afio de evolucion. En el Ultimo mes asocia impotencia funciona y
cambios de coloracion en la extremidad. Exploracion fisica: dis-
minucién de fuerza en lapinzay dolor ala palpacion en cara ven-
tral del carpo. Andlitica bésica, radiografia de antebrazo y mano
normales. ENG: lesion parcial desmielinizante sensitivay motora
del nervio mediano en carpo, hilateral, de intensidad moderada.
Mejora con tratamiento conservador hasta la desaparicion de la
sintomatologia. Caso 2: una nifia de 4 afios con episodios de minu-
tos de duracion de parestesias en palmay dedos y torpeza motriz
fina en la mano derecha de 6 meses de evolucién. Exploracion
neuroldgica normal. Analitica basica, RM cervical y cerebral y
EEG normales. ENG: lesion parcial desmielinizante del compo-
nente sensitivo del mediano derecho en el carpo de intensidad
leve. Pendiente de evolucion y de completar estudio de imagen del
carpo. Conclusion. El STC es una entidad rara, pero a tener en
cuenta en la edad pediétrica. La sospecha diagndstica resulta com-
pleja, ya que en € nifio la sintomatologia suele ser mas leve y la
describe confusamente. Se confirma mediante estudio neurofisio-
I6gico. Su reconocimiento precoz evitard la realizacion de explo-
raciones complementarias innecesarias.

P75.

MALFORMACION DE CHIARI TIPO |
EN EL NINO PREESCOLAR

M.A. Martinez-Granero 2 A. Garcia-Pérez 2 M.2 Bueno 2,
S. Jimeno 2 M. Rebollo®, J. Esparza ®

aPediatria. ® Radiologia. Fundacion Hospital Alcorcén. ¢ Neurocirugia.
Hospital 12 de Octubre.

Introduccion. Con laextension del uso delaRM, lamalformacién de
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Chiari tipo | se describe cada vez con mayor frecuencia en lainfan-
cia; sin embargo, no es habitua que se manifieste clinicamente en la
edad preescolar. Casos clinicos. Caso 1: un varén de 2 afios y medio
con cefalea occipital de un mes de evolucién, que se intensifica con
los movimientos de cabeza e interfiere el suefio. Exploracion fisica
normal. TAC craneal normal. RM cerebral: descenso de 20 mm de
amigdalas cerebelosas en e canad raquideo, con compresién de la
unién bulbomedular y cavidad hidrosingomiélica de 8 mm en medu-
lacervica. Seinterviene quirlrgicamente con descompresion defosa
posterior. En el postoperatorio presenta apneas centrales y precisa
colocacién de vavula de derivacion. Caso 2: un varén de 5 afios con
cefaleaoccipital de al menos 2 afios de evol ucién, desencadenada por
el gercicio, a toser y d reir a carcgjadas. La cefalea es occipital,
intensay de pocos minutos de duracion. Exploracion fisica: normal.
RM cerebral y cervical: descenso de amigdalas cerebelosas 15 mm
bajo € foramen magno. Sin hidrocefdia ni siringomielia. Evolucion
favorable con tratamiento conservador. Conclusiones. Aunque infre-
cuente, la malformacion de Chiari tipo | puede manifestarse en la
edad preescolar. Debe sospecharse ante una cefalea occipita o cervi-
cal inducida por latos, gercicio, risa, cambios posturales o manio-
bras de Valsalva. LaRM es el examen de eleccion parael diagnosti-
co, yaque la TC puede no demostrar la maformacion ni anomalias
asociadas, como lasiringomielia. La aparicion de apneas centrales es
una complicacion posible de lacirugia.

P76.

DIAGNOSTICO POR IMAGEN DEL SINDROME DE MOEBIUS

M. Hernando-Puente 2, A. Berroya-Gomez 2, F. Martin del Valle?,
P. Castro-Castro &, M. Vézquez-Lépez, C. Garzo-Fernandez 2,

Y. Ruiz-Martin ®

2 Neuropediatria. ® Radiologia Infantil. Hospital Materno-Infantil Universitario
Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. El sindrome de Moebius se caracteriza clinicamente
por debilidad de la musculatura facial bilateral y pardlisis de los
nervios motores ocul ares externos, |o que se traduce en facies inex-
presiva, dificultad parala succién-deglucion y estrabismo. Lacausa
de este trastorno es una hipoplasia o agenesia de los ntcleos en el
tronco del encéfalo, o bien una disminucién o ausenciadel nimero
de fibras musculares. Caso clinico. Un recién nacido a término de
peso adecuado que ingresa por dificultad paralasucciény ladeglu-
cion. En la exploracion fisica destaca una pardlisis facial bilateral,
con inexpresividad y ausencia de movilidad de la musculatura
facial excepto palpebral, y limitacion para la abduccion de ambos
0jos, con estrabismo convergente. Presenta epicantus, hipotonia
axial con tono de miembros normales, escaso reflegjo de succion y
Ilanto débil agudo. El estudio neurofisiol 6gico confirmalaausencia
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de todo tipo de actividad eléctrica (esponténea, voluntariay provo-
cada con estimulo eléctrico) en € territorio facial. LaRM cerebral
muestraunaausenciabilateral delosVIy VIl pares craneales. Con-
clusiones. LaRM cerebral con secuencia para estudio de pares cra-
neales permite el diagndstico por imagen de la agenesia de los de
los pares craneales en €l tronco del encéfalo en pacientes con sin-
drome de Moebius.
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CARACTERISTICASCLINICASY EVOLUCION

DE LOSPACIENTES CON CEFALEA MIGRANOSA
SEGUIDOSEN LA UNIDAD DE CEFALEASDE UN
HOSPITAL PEDIATRICO DE REFERENCIA

A. Gutiérrez-Mata, C. Ortez-Gonzélez, J. L 6pez-Casas,

A.P. Sempere, J. Campistol-Plana

Servicio de Neuropediatria. Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues, Barcelona.

Introduccion. La migrafia es frecuente en la nifiez y adolescencia.
Su diagndstico y adecuado tratamiento mejoran significativamente
la calidad de vida de los pacientes y su familia. Objetivo. Analizar
las caracteristicas clinicas y la evolucion de pacientes con migrafia,
atendidos en la unidad de cefaleas de un hospital pediétrico derefe-
rencia. Pacientesy métodos. Estudio observacional retrospectivo de
pacientes seguidos en la unidad de cefaleas de nuestro hospital,
periodo mayo 2004-enero 2007, que cumplen criterios diagnosticos
de migrafiasegiin lalHS, y un periodo minimo de seguimiento de 6
meses. Se excluyeron: pacientes con abandono del tratamiento o
controles clinicos, datos incompletos en el expediente, diagndstico
de cefalea crénica diaria seguin la IHS. Variables incluidas: epide-
mioldgicas, caracteristicas clinicas, tratamiento instaurado y res-
puesta terapeltica. Resultados. Predominaron pacientes en edad es-
colar, sin diferencias respecto a sexo. Predominé la migrafia sin
aura (74%), localizacion bilateral, frontal, duracion de episodios
entre 3-12 horas; pulsatil en 45%. L os sintomas acompafiantes més
comunes fueron: fotofobia (86%) y fonofobia (88%). Exceptuando
la segunda consulta, la tendencia del grupo de pacientes sin trata-
miento profilctico fue favorable. Laindicacion de tratamiento pro-
fil&ctico evidencio respuesta favorable (p < 0,05), sin diferencias
significativas respecto a farmaco o dosis. Al 73% de los pacientes
se les dio de dta, la mayoria requirieron tres consultas; e 30%
informo de efectos adversos, principalmente al topiramato. Conclu-
siones. La migrafia en la edad pediétrica se caracteriza por episo-
dios intensos de cortaduracion y localizacion frontal. Laevolucion
es satisfactoria con medidas no farmacol 6gicas. Cuando se requirio
medicacion profiléctica (relacionado a episodios frecuentes con
PedMIDAS altos), la respuesta obtenida fue favorable (p < 0,05) y
bien tolerada.

REV NEUROL 2007; 44 (Supl 3): S53-S96



