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DISTROFIA MUSCULAR OCUL OFARINGEA:
CORRELACION FENOTIPO-GENOTIPO Y ANALISIS
EVOLUTIVO DE LA EXPANSION (GCN) EN EL GEN PABPN1

B. Quintans?P, A. Alvarez de Cienfuegos®, F. Barros®, J. Pardo®,
N. Ruiz-Lavilla', M. Arias®, C. Pérez-Sousa?, A. Sesar 9,

M. Seijo-Martinez", J. Infante/, JA. Berciano!, C. Paradas®,

S. Mederer', J.J. Poza', M.T. Darnaude™, J. Béarcena",

A. Carracedo®¢€, M.J. Sobrido P¢

2Hospital Clinico de Santiago-SERGAS. ° Centro de Investigacion Biomédica
en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), ISCIII. ¢ Fundacién Publica
Galega de Medicina Xendmica. ¢ Servicio de Neurologia. Hospital Clinico

de Santiago de Compostela. ¢ Grupo de Medicina Xenémica. Universidad de
Santiago de Compostela. Santiago de Compostela. ' Servicio de Neurologia.
Hospital Nuestra Sefiora de Candelaria. Santa Cruz de Tenerife. 9 Servicio

de Neurologia. Hospital Juan Canalejo. A Corufia. " Servicio de Neurologia.
Hospital do Salnés. ' Servicio de Neurologia. Complexo Hospitalario de
Pontevedra. Pontevedra. ! Servicio de Neurologia. Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla (UC). Santander. X Servicio de Neurologia. Hospital de
Valme. Savilla. ' Servicio de Neurologia. Hospital Nuestra Sefiora de Aranzazu.
San Sebastian. ™ Servicio de Genética. Hospital de Mdstoles. Madrid.

" Servicio de Neurologia. Hospital de Cruces. Bilbao.

Introduccion. Ladistrofia muscular oculofaringea (DM OF) esté cau-
sada por la expansion del tracto de 10 alaninas en PABPNL1 hasta 12
0 més. No hay datos sobre la prevalencia, la distribucion y la es-
tructura alélica en Espafia. Objetivos. Determinar la clinica, la fre-
cuencia, la distribucién y la estructura de los tripletes (GCN) en
pacientes y poblacion general. Analizar el origen y laevolucion de
las mutaciones. Sujetos y métodos. Analizamos 24 familias (11
gallegas, 13 de otras comunidades), 463 controles gallegos, 96 an-
glosajones y 85 canarios. Sus neur6logos proporcionaron datos fe-
notipicos. El tamafio del triplete (GCN) en PABPN1 se determind
en un ABI3730xI. Se secuenciaron los alelos distintos de 10. Se es-
tablecieron haplotipos mediante marcadores flanqueantes. Resulta-
dos. El alelo 12 seidentificd en 7 de 11 familias gallegas, 15 fue e
Unico en Canarias, €l 13 predominé en el resto. Un aelo > 12 aso-
ciado a 11 se observé en casos tempranos o atipicos. El mismo
haplotipo es compartido por la mayoria de los portadores del aelo
12, pero uno de los aelos 12 tiene diferente estructura. Los alelos
13 se encuentran en a menos tres bloques haplatipicos diferentes;
los alelos 14 en dos haplotipos, y el 15 en un Unico bloque. Un 1%
delapoblacion gallegatiene e aelo 11,y un 0,6%tiened alelo 12.
Individuos de la misma familia presentaron idéntica estructura de
expansion. Conclusiones. El alelo 12, originado a menos en dos
eventos mutacionales independientes, es |a causa mas frecuente de
DMOF en Galicia. Losa€elos 11y 12 se encuentran en lapoblacién
general gallega, por lo que la prevalencia esperable de DMOF en
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Galiciaes superior aladescrita. El alelo 12 puede tener penetrancia
incompleta y puede que la enfermedad pase sin reconocerse. La
estructura de mutaciones es compatible con e entrecruzamiento
desigua entre alelos normales. Los pacientes canarios comparten
un ancestro fundador.

Este trabajo se realiz6 con la financiacién de la beca de investiga-
cion otorgada por la Sociedade Galega de Neuroloxia en 2007.

o1.2.

LESION INTRAORBITARIA: A PROPOSITO DE DOS CASOS

I. Cimas-Hernando 2, |. Rodriguez-Constenla?,
E. Santos®, M. Velasco ®, A. Pato @ J. Lorenzo 2
2 Servicio de Neurologia. ® Servicio de Radiologia POVISA. Vigo.

Introduccion. Las lesionesintraorbitarias pueden deberse amuy di-
versas etiologias y, en algunos casos, manifestarse por sintomas
como diplopia, cefalea, proptosis, pérdida de visién, etc. Filiar su
etiologia a veces no es sencillo, y en algunos casos, como los que
nos ocupan, la radiologia es de inmensa ayuda para determinar la
causa de la lesion. Presentamos dos casos de lesidn intraorbitaria:
una sin manifestaciones clinicas y la otra como causa de cefaea
como Unico sintoma; através de lasimagenes radiol 4gi cas determi-
naremos la causa de dichas lesiones. Casos clinicos. Caso 1: varén
de 76 afios, con antecedentes de hipogonadismo y litiasis renal que
durante un ingreso por edema agudo de pulmoén presenta un ictus
isquémico agudo en territorio de la arteria cerebral media (ACM)
derecha. En la primera tomografia axial computarizada se objetiva
una hipodensidad extensa compatible con infarto isquémico agudo
de ACM derecha. Dias después, en el control radiol 6gico se objeti-
va como nueva lesion una tumefaccion en la 6rbita derecha compa-
tible con variz venosaintraorbitaria. Caso 2: mujer de 52 afios que
acude por cefalearetroocular derecha, que aumenta de intensidad y
se acompafia de sensacion de protrusion ocular a agacharse y
cuando inclinala cabeza hacia delante. En la resonancia magnética
(RM) se objetiva unalesion intraorbitaria derecha que aumenta con
las maniobras de Vasalva, lo cual también se objetiva en € eco-
Doppler de troncos supraadrticos; este hecho es caracteristico de
unavariz venosa ocular. Conclusién. En ambos casos la radiologia
fue determinante para el diagnéstico, a tratarse de una lesion vas-
cular, que en el primer caso apareci6 a haber cierto grado de edema
a causa del infarto cerebral y dificultar €l retorno venoso, y en €
segundo caso debido a hecho de aumentar en la maniobra de Val-
salva, por lo que se considera caracteristico de la variz ocular. La
etiologia no esta clara; pueden deberse a una obstruccion cronica
de flujo en la 6rbita, defectos del tejido conjuntivo, por traumatis-
mo o por predisposicion genética. La variz ocular es una lesién
infrecuente, que puede acompafiarse de exoftalmos unilateral. La
mayoriade las veces es asintomatica, si bien en algunos casos pue-
de estar asociada a sintomas como la cefalea. El diagnostico es
radiolégico, y laRM ha ayudado mucho en este sentido. Lalesion
aumenta en maniobras de Valsalva, tos, compresion yugular y en
determinadas posturas de la cabeza. A veces solo se observan con
las maniobras antes indicadas, por 1o que seria interesante realizar
la maniobra de Valsalva en algunos casos de diplopia o cefaea
orbitaria cuya causa alin no esté determinada.
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o13.

ATAXIAY TEMBLOR SECUNDARIOSA ENCEFALOPATIA
DE HASHIMOTO: EVOLUCION A LARGO PLAZO

R.Yanez-Bafia, R.M. Rodriguez-Fernandes
Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario de Ourense. Ourense.

Introduccion. La encefalopatia de Hashimoto (EH) es una entidad
neurol égica infrecuente que puede manifestarse con sintomas muy
variados y mostrar varios patrones evolutivos: remitente-recidivan-
te con sintomas focales transitorios, o con mayor frecuencia, un
curso clinico progresivo asociado arecaidas. El diagndstico requie-
re un alto indice de sospechay la presencia de anticuerpos antitiroi-
deos elevados, asociados generalmente a una funcidn tiroidea nor-
mal. Aunque el estudio del liquido cefalorraquideo (LCR), lareso-
nancia magnética cerebral y € electroencefalograma (EEG) suele
mostrar anormalidades, éstas no son especificas. Labuena respues-
taadosis dtas de esteroides nos ayuda a confirmar el diagnostico.
Caso clinico. Mujer de 62 afios con antecedentes psiquiétricos de
10 afios de evolucion (depresion y ansiedad), por los que recibe tra-
tamiento con benzodiacepinas y antidepresivos de forma continua-
da. Presenta inestabilidad para la marcha, lentitud psicomotora,
dificultades de memoriay embotamiento mental de 1-2 semanas de
evolucién. En la exploracion neuroldgica se objetivan signos de
parkinsonismo con temblor de reposo y postural y ataxiade lamar-
cha. Se sospecho EH por la presencia de titul os de anti cuerpos anti-
tiroideos elevados, €levacion de proteinas en LCR y anormalidades
en el EEG. Seinici6 tratamiento con metil prednisolonaintravenosa
durante cinco dias, con lo que obtuvo una espectacular mejoria de
los sintomas, y posteriormente se mantuvo € tratamiento con pred-
nisona oral. Durante el seguimiento, actualmente cuatro afios de
evolucion, ha presentado una recaida con muy buenarespuestaala
nueva pauta de metilprednisolona intravenosa. Conclusiones. El
diagnoéstico de EH debe plantearse en el diagndstico diferencial en
aquellos pacientes que presenten una encefa opatia subaguda de cau-
sano aclarada; especialmente si se asocia con lapresencia de movi-
mientos anormales (més frecuentemente temblor o mioclonias)
asociados 0 no a crisis epilépticas, alteraciones psiquiatricas o de-
mencia. Es especia mente importante su diagnostico, dada la buena
respuesta terapéutica al tratamiento con corticoides.

014.

AFECTACION NERVIOSA PERIFERICA EN LA
ENFERMEDAD DE HANSEN: REVISION DE DOS CASOS

X. Rodriguez-Osorio 8, J. Pardo 2, M. Lema?,

JM. Prieto 2 J. Forteza®, M. Noya?

2Servicio de Neurologia. ® Servicio de Anatomia Patol 6gica.

Hospital Clinico de Santiago de Compostela. Santiago de Compostela.

Introduccion. Lalepraes unainfeccion granulomatosa cronica, con
afectacion cutaneay de nervios periféricos. Presentamos dos casos
gue cursaron con formas desmielinizantes de neuropatia al inicio
del cuadro. Casos clinicos. Caso 1: var6n de 51 afios, con diplegjia
facial, afectacion de sensibilidades termoalgésica, téctil y vibrato-
rig, y tetraparesia hiporrefléxica de 10 afios de evolucion. Presentd
una Unica lesion eritematosa centrodorsal. Caso 2: mujer de 64
afios, con anestesia cuténea parcheada generalizada, diplejia facial
y tetraparesia tras 15 afios de progresion. Asocio, a los tres afios,
lesiones maculosas en tronco. El estudio neurofisiolégico revelé
una polirradiculoneuropatia sensitivo-motora desmielinizante cro-
nica con degeneracion axonal secundariaen el caso 1. En €l caso 2
se objetivé unamononeuropatia multiple desmielinizante sensitivo-
motora a inicio, que evolucioné a una polineuropatia axonal. En
ambos, la biopsia cutanea 'y del nervio sural apoy6 el diagndstico
de lepra borderline tuberculoide, que se traté con dapsonay rifam-
picina, obteniendo una buena respuesta. Conclusiones. La neuropa-
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tia lepromatosa debe sospecharse en casos de pacientes con formas
no filiadas de neuropatia desmielinizante, incluso en ausencia de
lesiones cutaneas, con €l fin de instaurar € tratamiento de forma
precoz.

O15.

PERFIL CLINICOY ECOGRAFICO DE PACIENTES
DIAGNOSTICADOSDE AMNESIA GLOBAL TRANSITORIA

M. Alberte-Woodward, M. Guijarro del Amo, A.M. Torea-Filgueira,
M. Rodriguez-Y afiez, M. Blanco-Gonzdlez, R. Leira-Muifio
Servicio de Neurologia. Hospital Clinico Universitario

de Santiago de Compostela. Santiago de Compostela.

Introduccién y objetivo. La amnesia global transitoria (AGT) es un
trastorno frecuente en la practica clinica, caracterizado por un
defecto selectivo de lamemoriade inicio brusco y que dura menos
de 24 horas. Su fisiopatologia es desconocida; se ha propuesto un
origen epiléptico, isquémico o un mecanismo similar aladepresion
cortical propagada de lamigrafia. Nuestro objetivo es comparar 1os
factores de riesgo vascular, perfil clinico y hallazgos ecogréaficos en
un grupo de pacientes con accidente isquémico transitorio (AIT)
con un grupo de pacientes con AGT. Pacientesy métodos. Deforma
retrospectiva se recogieron todos los pacientes ingresados con €l
diagnostico de AIT y AGT entre los afios 2003 y 2006. Asimismo,
se recabaron las variables epidemiol dgicas, clinicasy neuroecogréa-
ficas en ambos grupos. Resultados. Se incluyé a 31 pacientes con
AGT y a 40 controles con €l diagnostico a ata de AIT. No se
observaron diferencias en cuanto al sexo (27 varones, 67,5%, en el
grupo AIT y 15, 48,4%, en AGT; p = 0,084) y laedad (65,7 + 14,57
afos en AIT y 63,74 + 7,28 afios en AGT; p = 0,496) entre ambos
grupos. Los pacientes con AGT presentaron una menor incidencia
de factores de riesgo vascular y menor proporcién de ateromatosis
carotidea. Las concentraciones de lipidos en sangre fueron mayores
en los pacientes con AIT. Conclusion. Los pacientes con AGT
muestran un perfil clinicoy ecogréfico diferente alos pacientes con
AIT. Estos hallazgos reflgjan un origen isgquémico poco probable
en lafisiopatologiade laAGT.

Ol.6.

PENFIGOIDE AMPOLLOSOY
ESCLEROSISLATERAL AMIOTROFICA

D. Garcia-Estévez 2 G. Pedn-Currés®, F. Bal-Nieves®

@ Unidad de Neurologfa. ® Servicio de Dermatologia. Hospital
Comarcal de Monforte de Lemos. ¢ Servicio de Anatomia Patol 6gica.
Complejo Hospitalario Xeral-Calde. Lugo.

Introduccion. El penfigoide ampolloso (PA) es una dermopatia con
unaincidencia anual de aproximadamente 7 casos/1.000.000 habi-
tantes, y se ha descrito su asociacion en varios estudios con la es-
clerosis multiple, suponiéndose una patogenia autoinmune. Laescle-
rosis lateral amiotréfica (ELA) es una enfermedad neurodegenera-
tiva con una incidencia de 1-2 casos/100.000 habitantes/afio. La
coexistenciade PA y ELA no parece casual, pues €l PA aparece en
el 1,8% delos pacientes con ELA, si bien se desconocen cudles son
|os mecani smos patogénicos. Caso clinico. Paciente de 64 afios diag-
nosticado de ELA de inicio bulbar en el afio 2003. En el momento
del brote de PA presentaba anartria, disfagia con colocacion de son-
da de gastrostomia, cuadro pseudobul bar y tetraparesia de predomi-
nio en miembros inferiores. En septiembre de 2006 desarrolla un
cuadro de lesiones ampollosas distribuidas en €l tronco y laraiz de
las extremidades, sin afectacion de mucosas, clinicamente compa-
tible con PA. Valorado por el Servicio de Dermatologia, se descar-
ta la relacion con farmacos. Presentaba una llamativa hipereosi-
nofilia en sangre periférica (1.700-3.000/mm?). La inmunofluores-
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cencia indirecta (anticuerpos antimembrana basal) fue positiva (ti-
tulo: 1/1.280). Labiopsia de piel demuestra ampollas subepidérmi-
casy lainmunofluorescencia directa, positividad lineal en la mem-
brana basal para C3. El diagnéstico histologico fue PA. Se realizd
tratamiento con terapia con corticoides, y se obtuvo una evolucion
favorable.

Segunda mesa. Sadbado, 5 de abril. 10:00-11:10 h

02.1.

ENFERMEDAD DE EMERY-DREIFUSS: PRESENTACION
DE TRES CASOS DE UNA MISMA FAMILIA

M.J. Garcia-Antelo @ A. Sanchez-Ferro °, E. Gutiérrez-Rivas?,
A. Alonso-Ortiz ®, A. Cabello ®, F. Leturcq 9, M. Marin-Sanchez 2
2 Servicio de Neurologia. Hospital Juan Canalejo. A Corufia. ® Servicio

de Neurologia. ¢ Servicio de Anatomia Patol dgica. Hospital 12 de Octubre.
Madrid. @ Hopital Cochin-S. Vincent de Paul. Paris, Francia.

Introduccion. La distrofia muscular de Emery-Dreifuss es una dis-
trofiamuscular de herenciarecesivaligadaal cromosoma X, carac-
terizada por contracturas de inicio temprano, debilidad muscular
progresiva de distribucion humeroperoneal y miocardiopatia. Se
considera una enfermedad benigna por su lenta evolucién y escaso
déficit funcional. Sin embargo, la mortalidad suele producirse en
edades tempranas de la vida por ateraciones de la conduccién car-
diaca. Casos clinicos. Presentamos tres casos de unafamiliacon las
caracteristicas de la enfermedad, en los que €l diagndstico se ha
confirmado por inmunohistoquimica de misculo y genética mole-
cular. Conclusiones. Laimportancia del diagnéstico de la distrofia
de Emery-Dreifuss radica en la alta probabilidad de que los pacien-
tes y las mujeres portadoras fallezcan stbitamente por problemas
de conduccion cardiaca. Por ello, lafuncion cardiaca de todos ellos
debevigilarsey tratarse.

02.2.

ENFERMEDAD DE CREUTZFELDT-JAKOB.
ESTUDIO POR WESTERN BLOT DE 23 CASOS

S. Teijeira, B. San Millan, 1. Viéitez, C. Navarro
Servicio de Anatomia Patol 6gica y Neuropatologia.
Complejo Hospitalario Universitario de Vigo. Hospital Meixoeiro. Vigo.

Introduccion. Las prionopatias o encefal opatias espongiformes trans-
misibles son enfermedades neurodegenerativas que afectan a hu-
manos y animales. El agente causal es una isoforma anormal re-
sistente a la proteasa (PrP™) de la proteina priénica celular (PrP°).
Se conocen més de 30 mutaciones en PRNP (20p13). El genotipo
en el coddn 129 influye en € fenotipo de la enfermedad. Pacientes
y métodos. Hemos estudiado 23 casos de enfermedad de Creutz-
feldt-Jakob (22 esporéadicos y uno familiar) mediante Western blot
de tres dreas: 16bulos frontal y occipital y cerebelo. Se valor6 el
patrén de glucosilacion y movilidad de las bandas proteicas. Resul-
tados. Se estudi6 a 16 mujeresy 7 varones (entre 52 y 84 afios). El
73% era homocigoto metionina (MM), el 20% valina (VV) y €
6,7% heterocigoto MV. El estudio histol dgico e inmunohistoquimi-
co revel6 espongiosis, pérdida neuronal, gliosis y acumulacion de
pridn proteinasa resistente. En el Western blot, la banda monoglu-
cosilada predominaba en los casos esporadicos, y en el familiar, la
diglucosilada. Seguin €l patrén de movilidad de las bandas, la ma-
yoriadelos casos MM presentaban pridn tipo 1, y en los casos MV
oVV, priéntipo 2A.
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02.3.

SINDROMES DE DEFICIENCIA DE CREATINA
CEREBRAL. ESTUDIO DE LOSDOS PRIMEROS
CASOS GALLEGOS CONFIRMADOS

S. Arias-Rivas® C. Gémez-Lado ®,

J. Eiris-Pufial ®, M. Castro-Gago °

2 Servicio de Neurologia. ® Servicio de Neuropediatria. Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela. Santiago de Compostela.

Introduccion. Los sindromes de deficiencia de creatina cerebral
(SDCC) estan causados por mutaciones en |os genes de sus enzimas
sintetizadoras, guanidinoacetato metiltransferasa (GAMT) y argini-
na glicinaamidinotransferasa (AGAT) —herencia autosdmicarecesi-
va-, 0 bien de su transportador (CRTR) —herencia recesiva ligada a
X—. Retraso mentdl, trastornos del lenguaje, epilepsia, autismo,
deterioro neurolégico y trastornos del movimiento conforman su
espectro clinico. Casos clinicos. Caso 1: varén de 17 afios que pre-
senta crisis parciales complegjas y autismo con ausencia de lenguaje
desde los 3 afios. Caso 2: nifia de 10 afios con epilepsia mioclonica
desde los 14 meses, asociada a retraso del desarrollo motor y de
habilidades comunicativas. Resultados. Caso 1: ausencia de pico de
creatina cerebral en resonancia magnética (RM) espectroscopica.
Concentracion normal de guanidinoacetato y aumentada de creatina
en orina. Anormalidad en el estudio de incorporacion de creatina en
fibroblastos. Diagndstico: deficienciade CRTR. Caso 2: ausenciade
pico de creatina cerebral en la RM espectroscopica. Elevacion de
guanidinoacetato y disminucion de creatina en orina. Disminucion
de la actividad enzimética de GAMT en fibroblastos. Diagnostico:
deficiencia de GAMT. Se trat6 con suplementos de creatina, con
mejoriaglobal y control de las crisis. Conclusiones. Los SDCC son
raros y pueden estar infradiagnosticados. La deteccion y d trata
miento precoces podrian cambiar la historia natural de estas enfer-
medades, especial mente |os defectos de la sintesis de creatina.

02.4.

‘SCA DA COSTA DA MORTE': DESCRIPCION
DEL FENOTIPO DE UNA EXTENSA FAMILIA
CON ATAXIA ESPINOCEREBELOSA

M. Arias® S. Arias-Rivas? P. Blanco-Arias”,

D. Dapena? M.J. Sobrido ®

2 Servicio de Neurologia. ® Unidad de Medicina Xendmica. Complexo
Hospitalario Universitario de Santiago. Santiago de Compostela.

Introduccion. Las ataxias espinocerebel osas de herencia autosomi-
ca dominante (SCA) constituyen un grupo de enfermedades here-
dodegenerativas que producen af ectacion cerebel osa aislada o com-
binada con otras alteraciones neurol dgicas. Se han descrito 29 tipos
de SCA con distintosloci cromosomicos. Objetivo. Caracterizacion
clinicay elaboracion del arbol genealégico de una extensa familia
con SCA, procedente de la Costa da Morte (Galicia, Espafnia). Suje-
tosy métodos. Se obtuvieron datos de 480 sujetos, pertenecientes a
dos familias con ancestro comun en la mencionada zona geogréafi-
ca. Siguiendo un protocolo preestablecido, se exploré a 138 sujetos
que firmaron el consentimiento informado. Se recogieron muestras
de sangre para e estudio molecular (adultos). En los casos se-
leccionados se realizaron andlisis de sangre'y liquido cefalorraqui-
deo, electrocardiograma, radiografia de térax, resonancia magnéti-
ca (RM) cerebroespinal, potenciales evocados, electroneuromio-
grafia (ENMG), audiometria y posturografia. Resultados. Se cred
un arbol geneal 6gico de seis generaciones. A 38 sujetos vivos seles
diagnostico sindrome cerebeloso (inicio en la quinta década), aso-
ciado, en lamayoriade ellos, a hipoacusia neurosensorial y fascicu-
laciones linguales. RM: atrofia cerebelosa de linea media. ENMG:
normal. Potenciales evocados auditivos: alterados. Audiometria: hi-
poacusia neurosensorial. Conclusiones. La‘ SCA da Costa da Mor-

REV NEUROL 2008; 46 (8): 502-509



te’ es un diagndstico que hay que considerar en pacientes de edad
media, con sindrome cerebel oso progresivo, de herencia dominante,
asociado a hipoacusia neurosensorial y fasciculaciones linguales.

025.

ENFERMEDAD DE MCARDLE. ESTUDIO MOLECULAR
DEL GEN DE LA MIOFOSFORILASA (PYGM) EN UNA
SERIE DE 120 PACIENTES

I. Viéitez 2 S. Teijeira? B. San Millan 3,

JM. Fernéndez ®, C. Navarro 2

2Servicio de Anatomia Patoldgica y Neuropatol ogia. Hospital Meixoeiro.
b Servicio de Neurofisiologia. Hospital Xeral-Cies. Complexo Hospitalario
Universitario de Vigo. Vigo.

Introduccion. La enfermedad de McArdle es la glucogenosis mus-
cular mas frecuente; se caracteriza por intolerancia a gercicio,
mialgias y calambres musculares. Esta causada por mutaciones en
el gen de lamiofosforilasa, enzima fundamental en la degradacion
del glucdgeno. Es de herencia autosdmica recesiva 'y presenta un
alto grado de heterogeneidad alélica. La mutacion R49X es la de
mayor incidencia en la poblacién general, seguida de la mutacion
privada W797R en pacientes espafioles y la G204S. El andlisis de
PYGM permiti6 diferenciar tres hotspots situados en los exones 1,
14y 17. Pacientesy métodos. Se realizé un estudio genético de 120
pacientes diagnosticados de glucogenosis V por biopsia muscular
procedentes de Espafia (n = 44), Francia (n = 66) y otros paises (n =
10) mediante PCR-RFLP y secuenciacion. Resultados. Ochenta y
tres paci entes presentaban |a mutacién R49X (69%: 45 HM/38 HT),
15 lamutacion G204S (12,5%: 5 HM/10 HT) y 7 pacientes espafio-
les la mutacion W797R (16%: 3 HM/4 HT). La determinacion del
55% de los casos se realiz6 por RFLP. Se detectaron siete mutacio-
nes no descritas previamente. Conclusiones. La elevada frecuencia
de las mutaciones R49X, W797R y G204S en pacientes espafioles
hace posible el diagnéstico genético directo, evitando asi labiopsia
muscular en una proporcion significativa de pacientes.

02.6.

EXPERIENCIA DEL TRATAMIENTO FIBRINOLITICO
ENEL ICTUSEN EL HOSPITAL MEIXOEIRO

E. Corredera, J.L. Macifeiras, M.J. Moreno,
D. Escriche, D. Garcia-Bargo, J. Romero
Servicio de Neurologia. Hospital Meixoeiro. Vigo.

Introduccion. La Agencia Europea del Medicamento aprobd en el
afo 2002 €l uso del rt-PA en el infarto cerebral de menos de tres
horas de evolucidn. Su eficacia se ha demostrado en diversos ensa-
yos clinicos y en la préctica habitual en el seno de servicios con
unidades de ictus. Objetivo. Analizar los resultados obtenidos en la
administracion de fibrindlisis intravenosa en el ictus isquémico
agudo en el Hospital Meixoeiro de Vigo, con una Seccién de Neu-
rologia sin unidad de ictus. Pacientes y métodos. Estudio observa-
cional y prospectivo en € que se incluy6 a 37 pacientes tratados
con rt-PA. El tratamiento fue siempre indicado por un neurdlogo.
Comparamos los resultados con otras series publicadas. Resulta-
dos. Fueron 18 varones y 19 mujeres, con una edad mediade 64 y
69 afios, respectivamente. El 56% de los ictus era trombético; €l
41%, embdlico, y el 3% correspondi6 a otras etiologias. El 94,5%
eraictus de territorio carotideo y el 5,5%, vertebrobasilar. La pun-
tuacion media en la escala NIH antes del tratamiento era de 16,6
puntos. El 51,3% de los pacientes al alta fue funcionalmente inde-
pendiente (Rankin: 0,1,2). Laincidencia de hemorragia intracrane-
a sintomética fue del 5,4% y la mortalidad, del 16%. Conclusio-
nes. Nuestros resultados son comparables alos obtenidos en los es-
tudios NINDS, ECASS 11 y a otras series publicadas. El tratamien-
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to trombolitico intravenoso en €l infarto cerebral se puede adminis-
trar de manera seguray eficaz en centros que no tienen unidad de
ictus ni guardias de neurologia.

02.7.

ENFERMEDAD DE CHARCOT-MARIE-TOOTH
Y POLINEUROPATIAS RELACIONADAS: PROPUESTA
DE UN PROTOCOL O DE DIAGNOSTICO MOLECULAR

P. Blanco-Arias 2, C. Concheiro & J. Pardo ¢,

F. Barros ¢, A. Carracedo ¢, M.J. Sobrido ¢

2 Grupo de Medicina Xenémica. Universidad de Santiago de Compostela.

b Centro de Investigacion en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), ISCII|.
¢ Servicio de Neurologia. Hospital Clinico Universitario de Santiago

de Compostela. ¢ Fundacion Publica Galega de Medicina Xenémica.
Santiago de Compostela.

Introduccion. Se conocen més de 35 loci y 24 genes causantes de
enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT), la polineuropatia he-
reditaria mas frecuente. Esta gran heterogeneidad genética, expre-
sividad variable y compleja relacion genotipo-fenotipo representan
un reto para elaborar un algoritmo diagndstico. Sujetos y métodos.
Hemos revisado en |as solicitudes para estudio genético de CMT la
cantidad y relevancia de los datos clinicos adjuntos y € ndmero de
mutaciones identificadas. Resultados. El 30-40% de los pacientes
fueron positivos para duplicacién/delecion de la region CMT1A/
HNPP. De aquellos negativos, en menos de un 5% se identificd una
mutacion puntual (GJB1, MPZ y PMP22). En 48 pacientes negati-
vos para cambio de dosis se secuenciaron de forma sistematicasie-
te genes asociados a CM T, y se identificaron mutaciones conocidas
en el 17%, y posibles alteraciones patogénicas con significado ain
por determinar en el 21% de los casos. Proponemos un arbol diag-
nostico ala vista de los datos anteriores, recomendaciones interna-
cionalesy conceptos de coste-eficiencia. Conclusiones. Laidentifi-
cacion de mutaciones en CMT tiene implicaciones importantes
parael consejo genético, decisiones reproductivasy tratamiento. Es
imprescindible un protocolo molecular basado en la exploracion
neurol 6gica completa, informacién electrofisioldgica de calidad, la
historia'y examen familiar detallados y la epidemiologia genética
en nuestra comunidad.

02.8.

PLANIFICACION DEL EMBARAZOY ASESORAMIENTO
GENETICO EN ENFERMEDADES NEUROLOGICAS

M. Fernéndez-Prieto 2 P. Blanco-Arias ™, C. Concheiro ®,

B. Quintans 9, C. Lazaro ¢, M. Seijo’, L. Pérez-Bares?,

F. Martinez-Véazquez ", A. Carracedo ¢, M.J. Sobrido 3¢

@ Fundacion Publica Galega de Medicina Xenémica. Santiago de Compostela.
b Grupo de Medicina Xenémica. Universidad de Santiago de Compostela.

¢ Centro de Investigacion en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), ISCII1.
4 Hospital Clinico Universitario de Santiago Compostela-SERGAS.

€ Centro de Genética Médica y Molecular IRO-IDIBELL, Barcelona.

f Servicio de Neurologia. Hospital do Salnés. Pontevedra. 9 Servicio

de Ginecologia. Hospital Xeral-Cies. Vigo. " Servicio de Neurologia,

Hospital Xeral-Calde. Lugo.

Introduccion. En enfermedades neurol dgicas hereditarias, la gesta-
cién debe planificarse con los profesionales implicados y tiempos
adecuados. En €l diagndstico prenatal, el asesoramiento genético es
clave para ofrecer la oportunidad de tomar decisiones informadas.
En esta situacién pueden producirse reacciones psicolégicas trau-
méticas: sintomas de depresion, disminucion de la autoestima, bls-
gueda de culpabilidades y/o deterioro de |as relaciones interperso-
nales. Sujetos y métodos. Hemos llevado a cabo asesoramiento pre-
natal en casos de neurofibromatosis, distrofia muscular de Duchen-
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ne, enfermedad de Huntington, sindrome de Rett, distrofia facioes-
capulohumeral y Charcot-Marie-Tooth. Los andlisis se realizaron
por amniocentesis o hiopsia de corion, mediante andlisis directo,
indirecto o combinacion de ambos en funcion de la alteracion
molecular. En tres casos la gestacion estaba ya en marcha cuando
acudieron aconsulta. Laevaluaciony € apoyo psicol6gico selleva
ron a cabo en todas | as fases del proceso: asimilacién de las opcio-
nes, toma de decisiones, motivaciones, manejo de informacion in-
trafamiliar, disefio de estrategias para afrontar laansiedad y la cul-
pa. La media de visitas por proceso fue de seis. Conclusiones. El
proceso de diagndstico prenatal en casos con enfermedades neuro-
|6gicas hereditarias es largo, con diferentes necesidades de inter-
vencion psicol égica en distintas fases. Una planificacion adecuada
y correcto asesoramiento genético son determinantes para propor-
cionar alasfamilias el contexto psicol égico maés favorable.

POSTERS

Primera mesa. Sabado, 5 de abril. 09:30-10:00 h

P1.1.

INCIDENCIA'Y PREVALENCIA DE LA ESCLEROSIS
MULTIPLE EN EL AREA SANITARIA DE OURENSE

D. Rodriguez-Gomez, M. Lustres-Pérez, R.M. Y &fiez-Bafia,
R.M. Rodriguez-Fernandez, C. Cid-Rodriguez, G. Ozaita-Arteche
Servicio de Neurologia. Complexo Hospitalario de Ourense. Ourense.

Introduccion. La esclerosis multiple es una enfermedad cronica y
potencialmente discapacitante con considerables consecuencias eco-
noémicas y sociales. Los estudios epidemiolégicos realizados en
Espafia en | os Ultimos afios muestran unas cifras deincidenciay pre-
vaencia de la enfermedad mucho més dtas que en afios anteriores.
Espafia se considera ahora un érea de riesgo moderado-alto de con-
traer laenfermedad. Pacientesy métodos. Se ha estudiado lainciden-
ciay la prevaencia de esclerosis multiple (definida por los criterios
de Poser) en Ourense, entre el 1 de enero de 1996 y €l 31 de diciem-
bre de 2006. Resultados. En €l diade prevalencia habia217 pacientes
con esclerosis multiple definida entre los 350.000 habitantes del dis-
trito sanitario de Ourense. Durante € periodo estudiado, a 171 pa-
cientes se les diagnosticd esclerosis miltiple definida. El indice de
prevalencia es de 62 casos/100.000 habitantes, y laincidencia media
anual durante el periodo estudiado es de 4,43 casos/100.000 habitan-
tes. Larelacion mujer/vardn es de 2,35. Lamedia estimada de preva-
lenciaeincidenciaen Espaiiaesde 52 y 3,8 pacientes/100.000 habi-
tantes, respectivamente. Conclusiones. La incidencia 'y prevalencia
de esclerosis multiple en Ourense es més alta que lamedia espafiola,
aunqgue haido disminuyendo en los Ultimos afios.

P1.2.

ENCEFALOMIELITISDISEMINADA AGUDA EN LA TERCERA
EDAD RELACIONADA CON VACUNACION ANTITETANICA
JM. Pias-Peleteiro, A.C. Valcarcel, X.R. Osorio,

S. Arias-Rivas, M. Rodriguez-Y afiez, M. Arias

Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario Universitario

de Santiago de Compostela. Santiago de Compostela.

Introduccion. La encefalomidlitis diseminada aguda (EDA) es una

enfermedad inflamatoriay desmielinizante, generalmente monof&
sica, que afecta sobre todo a la poblacion infantil. Describimos un
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caso en un paciente adulto, relacionado con la vacunacion antiteta-
nica. Caso clinico. Varén de 68 afios que tres semanas antes habia
sufrido una herida en un pie, por la que recibié inmunoglobulinay
una primera dosis de vacuna antitetanica (toxoide), y que ingresd
por dificultad para caminar, de unos tres dias de evolucién. En la
exploracion presentaba monoparesia crural derecha (3/5) y Chad-
dock bilateral. Tomografiaaxial computarizada (TAC): lesiones hi-
podensas en sustancia blanca. Resonancia magnética (RM): lesio-
nes en la sustancia blanca, periventriculares, con realce anular (in-
yeccion de gadolinio) y edema perilesional. Liquido cefal orraqui-
deo: 26 células mononuclearessmm?®, con proteinas y glucosa nor-
males. Se investigd neoplasia oculta e inmunodepresion, y se hallo
un PSA de 22,69. La biopsia revel6 adenocarcinoma prostético.
TAC toracoabdominal y tomografia por emisién de positrones: nor-
males. Setratd con esteroides por viaintravenosa, y desaparecio el
déficit neuroldgico. En el control de RM, a mes 'y medio, habian
desaparecido muchas de las lesiones y ninguna captaba contraste.
Actualmente el paciente continlia asintomético. Conclusiones. Este
caso de EDA es, en nuestro conocimiento, el primero relacionado
con la vacuna antiteténica. Subrayamos, asimismo, la morfologia
de las imagenes de RM, sugestiva de metastasis y/o de infeccion
oportunista.

P1.3.

MALFORMACION DE ARNOLD-CHIARI TIPO |
ASOCIADA A NEUROFIBROMATOSISTIPO 1

D. Santos-Garcia? M. Cabanillas®, |. Sudrez-Dono ¢,

B. Monteagudo ®, M. Macias 2, JM. Aldrey & M. Llaneza?
J. Abdla? R. delaFuente-Ferndndez 2

2Servicio de Neurologia. ® Servicio de Dermatologfa.

¢ Servicio de Radiodiagnéstico. Hospital A. Marcide. Ferrol, A Corufia.

Introduccion. La neurofibromatosis tipo 1 (NF-1) es € sindrome
neurocutaneo mas frecuente. Aungue la presencia de diversaslesio-
nes displéasicas del sistemanervioso central (SNC) se hadescrito en
pacientes con NF-1, la asociacion de NF-1 y malformacion de
Chiari tipo | esinusual. Describimos el caso de una paciente con
NF-1y malformacion de Chiari tipo | asintomética, y revisamos|os
casos publicados previamente en la bibliografia. Caso clinico. Mu-
jer de 60 afios que consulté con el dermatdlogo por presentar lesio-
nes cutaneas desde e nacimiento. La exploraciéon mostraba gran
ndmero de ‘ manchas café con leche’ en tronco y raiz de miembros,
asi como méaculas hipercromicas agrupadas en ambas axilas com-
patibles con léntigos simples (signo de Crowe). Se le diagnosticd
de NF-1y fue remitida a Neurologia para descartar afectacion del
SNC. No presentaba ninguna sintomatologia neuroldgica y la
exploracion neurolégica y oftalmol dgica resultaron normales. Una
resonancia magnética (RM) craneal evidencid una herniacion de
las amigdalas cerebelosas en €l canal cervica superior por debajo
del nivel del agujero occipital compatible con una malformacion de
Arnold-Chiari tipo I. Un estudio analitico, ecografia abdominal y
serie 6sea resultaron normales. La revision bibliogréfica realizada
sugiere la probable existencia de casos de Chiari tipo | asintométi-
cos no diagnosticados en pacientes con NF-1. Conclusion. Consi-
deramos que en todo paciente con NF-1 podria estar indicada la
realizacion de un estudio de RM craneal, y que la malformacion de
Arnold-Chiari tipo | posiblemente deberia incluirse en la lista de
displasias del SNC adescartar en pacientes con NF-1.

REV NEUROL 2008; 46 (8): 502-509



P1.4.

ENCEFAL OPATIA AGUDA DE CAUSA INHABITUAL:
ENFERMEDAD DE MOSCHOWITZ

I. Rodriguez-Constenla® A. Pato-Pato 2,
JR. Lorenzo-Gonzélez 2 1. Cimas-Costas 2, M. Camba”
2 Servicio de Neurologia. ® Servicio de Medicina Interna. Hospital Povisa. Vigo.

Introduccion. A encefalopatia aguda e unha urxencia neurol6xica
gue precisa dun diagndstico temprano e dun tratamento adecuado.
Caso clinico. Muller de 60 anos que ingresou por sindrome xeral,
evidenciandose na andlise diminucion do nimero de plaquetas. O
segundo dia do seu ingreso empezou a queixarse de cefalea, sen
resposta 6 tratamento habitual . Despois presentou febre e episodios
de axitacion psicomotriz 6s que seguiron diminucion do nivel de
consciencia, ata chegar 6 coma. Realizouse puncién lumbar, que
non mostrou alteracions asi como EEG que evidenciou un trazado
lento, sen outras anomalias. Na TAC observouse un infarto cortical
narexion parietal ... Naandlise dese momento habia un aumento de
bilirrubina indirecta. Os datos de laboratorio xunto cos sintomas
obrigan a pensar nunha purpura trombética trombocitopénica. Reali-
zouse frotis de sangue que confirmou a sospeita diagnéstica ante a
presencia de abundantes esquistocitos. A doente someteuse a trata-
mento con plasmaféresis, con melloria dos sintomas. Conclusions.
As manifestacions neurol6xicas da PTT poden ser o premer sintoma
en méis do 60% dos doentes. Comeza con déficits neurol 6xicos fluc-
tuantes, que se continlian cunha progresiva diminucion do nivel de
consciencia, cegando ata 0 coma e amorte. Cun tratamento precoz e
unha boa resposta, a recuperacion neurol 6xica pode ser completa.

P1.5.

SINDROME DE CHARLES BONNET
DESENCADENADO POR INFARTO OCCIPITAL
M. Lépez, M. Aguado, M. Rodriguez,

S. Pifieiro, P. Bellas, J. Gomez-Alonso

Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Xeral-Cies. Vigo.

Introduccion. El sindrome de Charles Bonnet se caracteriza por la
presencia de aucinaciones visua es complejas que el paciente con-
siderairreales. Suele aparecer en ancianos con afectacion visual de
origen ocular. Excepcionalmente, puede desencadenarse tras lesio-
nes cerebrales agudas. Caso clinico. Varén de 76 afios, ciego desde
hacia cuatro afios. Ingreso por cefalea occipital derecha, nduseas'y
mareo, seguidos de vision de escenas cambiantes (su madre cami-
nando hacia él, animales, paredes con cuadros, paisajes) que des-
aparecian con e cierre papebral o con e cambio de mirada. El
paciente reconocia su cegueray lairrealidad delas visiones. Explo-
racion neurolégica sin déficit, salvo ceguera. Andlisis de sangre,
liquido cefalorraguideo y téxicos en orina: normales. Tomografia
axial computarizada cerebral: normal. Resonancia magnética: in-
farto agudo occipitoparietal derecho. Tratado con gabapentina, las
alucinaciones desaparecieron en tres dias. Conclusion. Las caracte-
risticas clinicas de este paciente concuerdan con las del sindrome
de Charles Bonnet. Aungue tradicionalmente no se admitiala exis-
tenciade lesiones cerebrales en este sindrome, su coincidenciatem-
poral con una isquemia occipitoparietal aguda sugiere que ésta
podria haber actuado como desencadenante. Esto apoyaria, como
base del trastorno, la teoria actual de una ‘desaferentizacion’ con
hiperexcitabilidad de la corteza visual, capaz de evocar percepcio-
nesy recuerdos almacenados en e cerebro.
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P1.6.

INFLUENCIA DEL HABITO TABAQUICO

EN LA ESCLEROSISMULTIPLE

M.C. Amigo? A.R. Rega 2 J. Paz-Esquete”,

A. Martinez-Feijoo ¢, J.R. Rodriguez-Alvarez 2,

E. Cebrian 2, M.A. Mourifio &, P. Sudrez-Gil 2

aServicio de Neurologia. ® Servicio de Medicina Preventiva.

¢ Servicio de Urgencias. Complejo Hospitalario de Pontevedra. Pontevedra.

Objetivo. Evaluar lainfluencia del hébito tabaquico en el riesgo de
presentar esclerosis mdiltiple. Introduccion. Estudios epidemiol 6gi-
cos demuestran que en laEM existe un factor genético de suscepti-
bilidad, asi como que los factores ambientales desempefian un
papel prominente en su desarrollo. Entre los factores ambientales
estudiados se encuentra el tabaco. De hecho, varios estudios esta-
blecen la relacién entre fumar y EM, pero la mayoria de ellos no
han hallado resultados significativos o éstos han sido contradicto-
rios. Por tal motivo, en este trabajo se analiza € habito tabaquico
como posible factor de riesgo evitable de presentar EM. Sujetos y
métodos. Estudio de casos y controles pareado con 138 pacientes
diagnosticados de EM segln los criterios de McDonald y €l mismo
numero de controles del mismo sexo, residentes en el mismo ayun-
tamiento y lamisma edad + 2 afios. El mismo neurdlogo realiz6 la
exploraciony larevision delos 138 pacientes, en las cual es recogio
los datos demogréficos, estatus de fumar (nunca/siempre fumado-
res, ex fumadores), la escala de discapacidad de Kurtzke y € tipo
de EM. Resultados. De los 138 pacientes (93 mujeres y 43 varo-
nes), 110 presentaban EM remitente recurrente, 20 tenian EM se-
cundaria progresiva y 7 presentaban EM primaria progresiva. La
mayoria de los pacientes resultaron ser fumadores y ex fumadores
(63%) frente al 41,3% de los controles. Asimismo, laedad deinicio
en € habito de fumar fue més precoz en los casos que en los contro-
les. Conclusién. Ser fumador/ex fumador implica un 27% mas de
riesgo de desarrollar EM frente alos nuncafumadores. Esteriesgo es
estadisticamente significativo en mujeres y no en varones, proba-
blemente debido a bajo nimero de éstos en €l total de la muestra.

Segunda mesa. Sabado, 5 de abril. 11:30-12:10 h

P2.1.

ENCEFALOPATIA DE WERNICKE EN
UN PACIENTE SIN HABITO ENOLICO

A. Puy-NUfiez? R. Vazquez-Do CamEo & A. Lopez-Red @,
L. Lépez-Diaz 2 S.P. Mosteiro-Afién°, C. Lema-Devesa?,
P. Rey dd Corrd @

aServicio de Neurologia. ® Servicio de Neurorradiologia.

Complejo Hospitalario Universitario Juan Canalegjo. A Corufia.

Introduccion. Laencefal opatia de Wernicke es un cuadro producido
por déficit de vitamina B;, generalmente asociado a acoholismo y
malnutricion. La triada clasica de paresia oculomotora, ataxia y
confusion mental aparece en menos del 20% de los casos, lo que
podria justificar su infradiagnostico. El cuadro es potencialmente
reversible, por lo que es fundamental su reconocimiento y trata-
miento precoz con tiamina. Caso clinico. Mujer de 55 afios, sin
habito endlico y con antecedentes de migrafia, mielopatia cervical
intervenida, polineuropatia axonal probablemente secundaria a
toxicos, tiroidectomia, anemia ferropénica e infeccion respiratoria
reciente que ingresa por inestabilidad de la marchay disartria. La
exploracion revel 6 ademas caquexia, pardlisisdel V1 par derecho y
de lamirada vertical superior bilateral, disminucién de fuerza con
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atrofia muscular generalizada, hipoestesia en calcetin, hipotonia y
fasci culaciones en muslos. L aresonanciamagnética cerebral revel
una marcada alteracion de la sefid de sustancia gris periacueductal
y lesién bilateral y simétrica de ndcleos medial es de ambos tdlamos
compatible con Wernicke. El resto de los estudios fueron normales
excepto hallazgos el ectrofisiol 6gi cos compatibles con polineuropa-
tiaya conocida. Ante la sospecha de Wernicke secundario a malnu-
tricion confirmado por neuroimagen se inicia tratamiento con tia-
mina, con |o que se produce una espectacular mejoriadel cuadro.

P2.2.

POLINEUROPATIA EN UN ANCIANO
SECUNDARIA A SINDROME DE CHURG-STRAUSS

P. Bellas, M. Aguado, D. Mufioz, M. Rodriguez,
S. Pifieiro, M. Lopez, J. Gomez-Alonso
Servicio de Neurologia. Complexo Hospitalario Universitario Xeral-Cies. Vigo.

Introduccién. Las polineuropatias diabética (40%), hereditaria (10%),
téxica (7%) y alcohdlica (5%) son las reconocidas en e anciano
con mayor frecuencia, aunque hasta una cuarta parte de 10s casos se
consideran idiopéticos. Sin embargo, en ocasiones pueden deberse
auna causa insospechada. Caso clinico. Mujer de 76 afios, asméti-
cadesdelos 73, que ingresd por infeccion e insuficiencia respirato-
riay dadade altaen dos semanas. Seinicio un cuadro progresivo de
parestesias y debilidad en miembros inferiores, por o que reingre-
s0 a cabo de una semana. La exploracion neurol dgica detectd una
tetraparesia de predominio en miembros inferiores, donde asociaba
arreflexia. Los andlisis de sangre revelaron eosinofilia, 60,3% y
anticuerpos C-ANCA positivos; €l liquido cefalorraguideo fue nor-
mal. El electromiograma confirmé una polineuropatia sensitivo-
motora axonal. Unabiopsia cutaneay otra del nervio sural detecta
ron signos de vasculitis con infiltrados neutrofilicos en la pared,
eosinofilos y necrosis fibrinoide. Con el diagnéstico de sindrome
de Churg-Strauss, |a paciente fue tratada con prednisona 75 mg/dia;
alas dos semanas consiguié caminar y alos dos meses desaparecio
la eosinofilia. Conclusiones. La busqueda de etiologias infrecuen-
tes de polineuropatia en el anciano, evitando su atribucién a causa
idiopética, puede permitir laidentificacion de enfermedades excep-
cionales pero plenamente tratables.

P2.3.

GINGIVITISASOCIADAA LA
INTRODUCCION DE LAMOTRIGINA

S. Pifieiro, M. Rodriguez, P. Bellas, M. L6pez, J. Gmez-Alonso
Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Xeral-Cies. Vigo.

Introduccién. Lalamotrigina es un farmaco muy utilizado en neuro-
logia y psiquiatria. Alrededor del 5-10% de los pacientes presenta
una reaccion de hipersensibilidad aguda con afectacién predomi-
nantemente cutanea. Sin embargo, no se han descrito casos de alte-
racion exclusivamente gingival. Caso clinico. Mujer de 16 afios con
epilepsia foca refractaria tratada con valproato y levetiracetam.
Coincidiendo con la adicién de lamotrigina, en dosis lentamente
progresiva, presentd unallamativagingivitis hemorragica. Laexplo-
racion no evidencio lesiones cutaneas o fiebre. Los andlisis de san-
gre (incluyendo cribado de hemostasia) fueron normales. Laretira-
da de lamotrigina se acompafi6 de una progresiva mejoriadelagin-
givitis. Conclusiones. La gingivitis aislada podria ser una expresion
clinica de la reaccién de hipersensibilidad a la lamotrigina. La
ausencia de referencias previas en la bibliografia en un farmaco de
tan extenso uso puede hacer dudar de su papel causal. Sin embargo,
la plena coincidencia tempora con € uso del farmaco y la recono-
cida facilitacion de tales reacciones con el uso combinado con val-
proato apoyarian la atribucion de la gingivitis alalamotrigina.
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P2.4.

MENINGOENCEFALITISPARAINFECCIOSA:

A PROPOSITO DE UN CASO

L.M. Lopez-Diaz, A. Puy-Nufiez, R. Vazquez-Do Campo,

C. Pérez-Sousa, D. Fernandez-Couto, J.M. Paz-Gonzdl ez,

M. Marin-Sanchez, P. Rey del Corral

Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Juan Canalejo. A Corufia.

Introduccion. La meningoencefalitis esta causada generalmente por
virus; la etiologia bacteriana es una causa inusual. Caso clinico.
Vardn de 73 afios, con antecedente de colitis ulcerosa a tratamiento
con mesalacina 'y corticoides, ingresa por brote grave de rectosig-
moiditis de una semana de evolucion. Al tercer dia del ingreso pre-
senta fiebre, disminucion del nivel de conciencia, dificultad en la
emision del lenguaje y pérdida de fuerza en € brazo izquierdo y
ambas piernas, por 1o que ingresa en la UCI. La resonancia mag-
nética cerebral, cervical y dorsal presenta lesiones en giro central
izquierdo, sustancia blanca subyacente y lesion cervicodorsal, y en
los hemocultivos se observan bacil os grampositivos compatibles con
Listeria. Conclusion. Lainfeccién del sistema nervioso central por
L. monocytogenes presenta una alta morbimortalidad, y ante todo
paciente con factores de riesgo (ancianos, inmunodeprimidos, tras-
plantados, tratamiento con corticoides) es necesario su tratamiento
empirico con un antimicrobiano activo ante este microorganismo.
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Introduccion. La paraparesia espéstica hereditaria (PEH) esun tras-
torno progresivo de la marcha con signos piramidales de herencia
dominante (PEH-AD), recesiva o ligada a X. La forma més preva-
lente, SPG4, se asocia ala proteina espastina de lafamiliaAAA de
ATPasas. La frecuencia de mutaciones de espastina en nuestra po-
blacién es desconocida. Pacientes y métodos. Secuenciamos la re-
gion codificante de SPG4 en 56 pacientes (43 familias, 33 gallegas
y 10 de otras regiones), la mayoria con formas no complicadas de
PEH. Las nuevas mutaciones y variantes de secuencia fueron exa-
minadas en 186 controles. Resultados. | dentificamos seis mutacio-
nes, tres de ellas nuevas. Tienen la misma mutacién truncante cua-
tro familias gallegas aparentemente no relacionadas. Encontramos
cuatro cambios de significado desconocido, un polimorfismo siné-
nimo y otras seis ateraciones no referidas en la bibliografia proba
blemente no patogénicas (presentes en controles, no cosegregantes
en familiares). Globalmente, 9 de 43 familias (21%) fueron positi-
vas para SPG4; cuatro familias (9%) tienen variantes de significado
desconocido. Conclusiones. Considerando sélo casos dominantes,
lafrecuencia de mutaciones fue del 60%, indicando que SPG4 cau-
sa la mayoria de PEH-AD en nuestra comunidad. En los pacientes
sin mutacion de SPG4 probablemente estan implicados otros ge-
nes, aunque no se pueden descartar mutaciones no detectables me-
diante secuenciacion de laregion codificante.
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Introduccion. Ladistonia paroxistica se define como un movimien-
to involuntario anormal de postura disténica, de naturaleza intermi-
tente o episddica e inicio repentino, sin ateracion de la conciencia.
La distonia paroxistica de tipo no cinesiogénico (DPNC) no se de-
sencadena por movimientos stibitos y su prevalencia se desconoce.
Caso clinico. Mujer de 41 afios diagnosticada de menigoencefalitis
de probable origen virico en el afio 2004. En una resonancia mag-
nética (RM) cerebral se aprecid lesion hiperintensaen laregion me-
sencefélicay tdlamo. Antecedentes personalesy familiares sin inte-
rés. El motivo de consulta cuatro afios después fue la presencia de
agarrotamiento en la pierna derecha con eversion del pie e imposi-
bilidad parala deambulacion, con duracion entre 10 y 120 minutos
y frecuencia de 4-5 veces a dia. En alguna ocasion se acompariaba
de tirantez en €l brazo derecho, desviacion de la comisura bucal y
empeoramiento de su disartria. En la exploracion neurol 6gica des-
taca amimia, hipotonia, lengugje disartrico y bradicinesia. Sereali-
zaron estudios hematol dgicos, bioquimicos y sexolégicos, RM ce-
rebral, electromiografia, Holter-electroencefalograma, SPECT cere-
bral y DAT-scan cerebral; todos ellos fueron normales o negativos.
Se inicig tratamiento con levodopa (300 mg), con buena respuesta,
y no se obtuvo mejoria con placebo. Conclusiones. Presentamos este
caso por sus peculiaridades, latencia entre la lesién y aparicion de
ladistoniay ladisminucion en frecuenciay duracién con levodopa.

P2.7.

SINDROME DE SUSTANCIA BLANCA
EVANESCENTE: CONFIRMACION DE UN CASO
JR. Lorenzo-Gonzdlez, A. Pato-Pato,

I. Cimas-Hernando, |. Rodriguez-Constenla

Servicio de Neurologia. Hospital Povisa. Vigo.

Introduccion. A leucoencefalopatia con sustancia branca evanes-
cente foi descrita por primeiravez en 1993 por Hanefeld e colabo-
radores. Tamén se cofiece como ataxia da infancia con hipomielini-
zacion central. En 1997 propuxéronse uns criterios diagndsticos
que foron modificados en 1998. Descubriuse que afecta a un dés
cinco subunidades do factor de iniciacion da traduccion (el F2B).
Caso clinico. No ano 1998 4 idade de 21 anos, acudiu a noso cen-
tro por cefalea de recente aparicion de caracteristicas migrafiosas.
Durante o ingreso presentou episodios de axitacion psicomotriz
que se etiquetaron de pseudocrises. Ano 2000: idade 23 anos. Pre-
sentou un cadro de gastroenterite e febre. Ingresa para tratar e ten
varios episodios de CTCG e pseudocrises. Ano 2001: ingresa por
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cefalea de caracteristicas migrafiosas, desencadeada por un desgus-
to. Durante este ingreso presentou episodios de xiro de cabeza e de
ollos, elevacién do brazo, seguidas de CTCG de curta duracion.
Tamén episodios sincopal es e outros que etiquetamos de pseudocri-
ses. Ano 2002: comezou con cefaleas de caracteristicas migrafiosas
e a continuacion movementos clénicos de MSI, acompafiados de
xiro de cabeza e de ollos cara a ese mesmo lado. A pesar do trata-
mento iv, precisou de ingreso en UCI para control das mesmas.
Durante 7 dias estivo con nivel de conciencia baixo. Ao recuperala
presentou unha hemiparesia esquerda e ataxia con melloria gradual
do cadro. Durante o ingreso, de novo empezou con febre, e come-
zou con movementos clénicos de hemicuerpo dereito que duraban
5 minutos. Non respondian a medicacion polo que precisou de
novo tratamento en UCI. Ao subir de UCI a paciente esta con afec-
tacion de FFSS, tetrapléxica, disfaxia, espasticidad e piramidalis-
mo, estado no que permanece. Desde esa data, a paciente presenta
episodios de diminucion do nivel de conciencia cada vez que ten
febre. Ultimamente non volveu ater crise. Ultimamente, recibimos
0 estudio xenético da Dra. van der Knaap, que foi positivo para a
enfermidade.
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Introduccion. A enfermidade de Behget € unha vasculite sistémica
gue presenta sintomas neurol 6xicos con frecuencia. Caso clinico.
Vardn de 23 anos con dor na testa de caracteristicas migrafiosas de
dous meses de evolucion. Os tres meses sofre parélise facial peri-
férica dereita, acompafiada de Ul ceras na boca. Na anamnese expli-
ca Ulceras bucais, episodios de vision de moscas voadoras, e pseu-
dofolicutile na cara dende neno. Como antecedente destaca un
irman con esclerose multiple. Na andlise de sangue aparece antixe-
no HLA-B5. A resonancia magnética cerebral evidencialesions hi-
perintensas na substancia branca periventricular e subcortical, sen
captacion de contraste. O SPECT cerebral manifesta defectos de
perfusion a nivel cortical periférico. Realizase puncién lumbar de-
tectando unha banda oligoclonal. Ante o diagndstico de enfermida-
de de Behget inicia tratamento con corticoides, azatioprina e col-
china, desaparecendo os fendmenos visuais e as Ulceras, sendo a
cefalea de aparicion esporédica. Conclusions. A clinicaneurol 6xica
pode ser o primeiro sintoma da enfermidade de Behget polo que
debemos considerala no diagndstico diferencial das enfermidades
desmielinizantes atipicas. A asociacion de diferentes enfermidades
autoinmunes nunha mesma familia e nun mesmo doente afecta 6
15% dos casos, suxerindo que as distintas enfermidades autoinmu-
nes comparten factores de susceptibilidade xenética.
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