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CO.11

EPILEPSIA COMO MANIFESTACION INICIAL EN NINOS
CON TUMOR CEREBRAL PRIMARIO

E. Martinez-Salcedo, H. Alarcén-Martinez, C. Casas-Fernandez,
J. Martinez-Lage Sanchez, R. Dominigo-Jiménez, A. Puche-Mira
Departamento de Neuropediatria. Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca.
El Palmar, Murcia.

Objetivos. Describir las caracteristicas clinicas y evolutivas de las
epilepsias observadas en nifios con tumor cerebral primario.
Pacientes y métodos. Estudio de observacion retrospectivo de los
64 casos de tumor cerebral primario asistidos en un centro de refe-
rencia regional desde enero de 1998 a enero de 2008. Resultados.
Presentaron epilepsia 17%. Como manifestacion inicial: 12,5%.
Edad mediaal inicio de los sintomas: 7,58 afios. Sexo: femenino 5,
masculino: 3. Duracion media de sintomas hasta la intervencion:
3,7 meses. Epilepsia como Unica manifestacion: 62,5%. Tipo de
crisis: parcial complega secundariamente generalizada 3; parcia
compleja3; parcial simple 1; tonicoclnicageneralizada 1. Examen
neurol6gico: normal 4; signos focales 3; trastorno de conducta 1.
Electroencefalograma (EEG) prequirdrgico: normal 1; alguna ano-
malia 7; actividad lenta focal 5; actividad irritativa focal 5; activi-
dad irritativa secundariamente generalizada 1. Resonancia magné-
tica (RM) cerebral: lesion ocupante de espacio 7; engrosamiento
cortical 1. Localizacion: diencéfalo 1; hemisféricos 6. Tipo de ciru-
gia: lesionectomia total 5; subtotal 2; biopsia 1. Histologia OMS:
astrocitoma 7; ependimoma 1. Tratamiento antiepiléptico previo:
monoterapia 7. Perioperatorio 8; posguirdrgico (> 3 meses) 6.
Reduccion o supresion del tratamiento posquirdrgico 2. Recurren-
ciade crisis 3. Recidivatumoral 1. Tiempo medio de seguimiento:
3,31 meses. Fallecimiento: 1. Conclusiones. La epilepsia constitu-
ye unamanifestacion inicial poco frecuente de los tumores cerebra-
les primarios en nifios. La disponibilidad de estudios de imagen de
resonancia magnética (MRI) hareducido €l retraso del tratamiento
quirdrgico. La recurrencia de crisis no siempre indica recaida
tumoral.

C0.1.2

RETRASO MENTAL Y DISARTRIA EN LA HEMIPLEJIA
ALTERNANTE INFANTIL: SEGUIMIENTO PROLONGADO
DE 5 SUJETOS

J. Narbona-Garcia, N. Crespo, R. Sanchez-Carpintero, J. Arbizu
Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Objetivos. Aungue | os episodios de déficit motor constituyen €l ras-
go mas dramético del fenotipo de la hemiplgjia aternante infantil
(HAI), alargo plazo se ponen también de manifiesto un retraso
mental y una disartria permanente, que analizamos aqui. Pacientes.
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Hemos seguido directamente la evolucion de 5 pacientes desde el
comienzo de los episodios paréticos en los dos primeros afios de
vida hasta las edades de 7 a 24 afios. Los 5 sujetos, tras un desarro-
Ilo psicomotor inicial normal, presentan retraso mental, labilidad
atenciona y habla disértrica. El cociente intelectual se ha estabili-
zado entre 45 y 55 en todos los casos durante el segundo quinque-
nio de vida, sin evidencia de deterioro ulterior, independientemen-
te de la desaparicién prolongada de los episodios paréticos (2
casos) o0 de su persistencia mas o menos frecuente en los demés
pacientes. Todos los pacientes tienen un habla disartrica que afecta
suinteligibilidad. Dos sujetos presentan una discinesia coreoatetoi-
de persistente. De los farmacos utilizados en nuestra serie (antago-
nistas de canales del Cat+, antiepilépticos), laflunarizinay el &cido
valproico han sido los més eficaces para disminuir la frecuencia e
intensidad de episodios paréticos. Conclusiones. El retraso mental
y la disartria son dos rasgos prominentes en el curso de la HAI,
aparte de los déficit motores episodicos que definen a esta probable
canaopatia. La deficiencia mental en nuestra serie, y de acuerdo
con labibliografia, es por lo general de grado moderado y relativa-
mente independiente del curso de los episodios paréticos.

CO.1.3

ENCEFALITISLIMBICA EN NINOS:
DESCRIPCION DE TRES CASOS

J. Lara-Herguedas, J.J. Garcia-Pefias, M.A. L6pez-Pino,

L. Gonzélez Gutiérrez-Solana, V. Cantarin-Extremera,

N. Gutiérrez-Cruz

Departamento de Neuropediatria. Hospital Infantil Nifio Jests. Madrid.

Introduccion. La encefalitis limbica (EL), infrecuente en nifios, se
acompafia a ciertas neoplasias 0 a procesos infecciosos. Clinica-
mente se caracteriza por la aparicién de cambios de personalidad,
pérdidade memoriay crisis convulsivas. Pacientes y métodos. Des-
cripcion clinica de tres nifios (dos de ellos con 5 afios), su etiologia
y patologia comérbida, caracteristicas radiolégicas, tratamientos
recibidos y su evolucién. Resultados. De los tres nifios, dos habian
sido sometidos a un transplante de médula Gsea al ogénico debido a
unaleucemia. Lostres presentaron un cuadro brusco de desorienta-
cion, disminucién del nivel de concienciay crisis convulsivas; uno
de ellostuvo aucinaciones visuales, alternando periodos de bradip-
siquiay con otros verborreicos. En todos ellos se alter6 lamemoria
reciente. La resonancia magnética (RM) craneal mostraba una
hipersefial en secuencia T,-Flair en amigdalas y ambos hipocam-
pos, sin realzar con gadolinio. En los dos nifios oncol égicos se ais-
16 €l virus herpes 6 (VHS-6) en € liquido cefalorraquideo (LCR).
Todos ellos recibieron corticoides y aciclovir. En la evolucion, uno
de los pacientes oncol égicos fallecid por causa infecciosa; € otro
ha desarrollado una epilepsia parcia refractaria junto con un tras-
torno del comportamiento y retraso mental. La otra nifia tuvo evo-
Iutivamente un trastorno de conductay una alteracién en lamemo-
riareciente. Se normalizd la neuroimagen en dos nifios. Conclusio-
nes. La EL es excepcional en la edad pediétrica. El diagndstico se
basa en la clinica y en las caracteristicas de la neurcimagen. En
nifios se ha asociado a la infeccion por VHS-6. Un diagnéstico y
tratamiento precoz mejorariael prondéstico.
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CO.14

CEFALEASTRIGEMINO AUTONOMICAS
EN LA POBLACION PEDIATRICA

M. J. Casartelli-Galeano, V. Delgadillo, M. Auffant, X. Alonso,
O. Sans, P. Poo

Departamento de Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu.

Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccion. Las cefaleas trigémino autonémicas (TAC) son un
tipo de cefalea primaria que se presenta con dolor agudo periorbicu-
lar hemicraneal, que durade segundos ahorasy se asociaasintomas
autonémicos ipsilaterales a dolor. De acuerdo con la clasificacion
de la Sociedad Internacional de Cefaleas del afio 2004, se pueden
clasificar en cuatro grupos. 1. Cefaleaen racimos (CH); 2. Hemicra-
neal paroxistica (HP); 3. SUNCT (shortlasting, unilateral, neuralgi-
form headache attacks with conjunctival injection, tearing and rhi-
norrhea); 4. Probable TAC (PTAC). Objetivos. El objetivo de este
estudio es describir las caracteristicas de las TAC en nifios, ver su
prevalencia entre los nifios con cefaleas'y optimizar €l diagndstico y
tratamiento en la poblacién pediétrica. Métodos. Revision clinica
de 933 pacientes referidos a la unidad de cefaleas de un hospital de
referencia de Espafia entre |os afios 2004 y 2008. Resultados. Entre
los pacientes revisados encontramos que 9 de 933 cumplian criterios
diagnésticos para TAC. 4 eran CH, 3 SUNCT, 1 HP, y 2 PTAC.
Basado en nuestra experiencia, postulamos que las TAC en nifios
deben enfocarse y tratarse de manera distinta que en los adultos, no
solo porque el prondstico y larespuesta al tratamiento son mejores,
sino también porque habitual mente la etiologia es primaria.

CO.15

SINDROME DE RETT EN VARONES

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

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

Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivo. Describir las caracteristicas clinicas del sindrome de Rett
(SR) en varones. Caso clinico. Nifio de 3 afios que desde el periodo
neonatal presenta hipotonia global y retraso madurativo, que
adquiere sostén cefdlico alos 7 meses, sedestacion alos 2 afios y
bi pedestacion con apoyo alos 3. No uso de lenguaje, comunicacion
no verbal ni empleo Util de manos. Desde |os 8 meses presenta este-
reotipias de balanceo, bimanuales y bucomanuales. A los 2 afios
aparecen bruxismo, episodios de risa inmotivada y crisis epil épti-
cas (ténicas generalizadas, parciales complejasy mioclonicas refle-
jas con estimul os auditivos), que se controlan con valproico y leve-
tiracetam. Los electroencefalogramas (EEG) iniciales fueron nor-
males, pero aparecio posteriormente actividad paroxistica generali-
zada a expensas de una onda lenta. El perimetro craneal estaen el
P25. Se realizan resonancia magnética craneal, screening metabdli-
co, TORCH (toxoplasmosis, otras infecciones, rubéola, citomega-
lovirus, herpes), cariotipo, electromiograma (EMG) y velocidad de
conduccion nerviosaVCN y estudio de neurotransmisores en liqui-
do cefaorraquideo (LCR), que resultaron normales. Se solicita
estudio genético para los sindromes de Angelman y Rett, que se
detectan en sangre periférica, en mosaicismo, la mutacién Y 120X
en el gen MECP2, no descrita hastalafecha, causante de un codon-
stop. Conclusiones. Aunqgue €l SR es un trastorno neurol égico que
afecta de forma casi exclusiva a nifias, puede presentarse en varo-
nes con cariotipo XXY 0 que presentan un mosaicismo somético
para mutaciones causantes del SR en el MECP2. Otras mutaciones
en el MECP2 pueden ser causa de retraso mental variable en varo-
nes. Por lo tanto, debe realizarse estudio genético para el SR en
varones afectos de retraso psicomotor, que presentan el fenotipo
caracteristico.
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CO.1.6

SINDROME DE GOMEZ-L OPEZ-HERNANDEZ:
DESCRIPCION DE DOS NUEVOS CASOSY REVISION
DE LA BIBLIOGRAFIA

D. Martin Ferndndez-Mayoralas 2, N. Mufioz-Jarefio °,

B. Callgja-Pérez 2 A. Fernandez-Jaén 2

@Departamento de Neuropediatria. Hospital la Zarzuela.

b Departamento de Neuropediatria. Hospital Infanta Leonor. Madrid.

Objetivos. El sindrome de GOmez-L 6pez-Hernandez (SGLH) es
una rara enfermedad neurocutanea que se caracteriza por la triada
consistente en alopecia parcial del cuero cabelludo, anestesiafacial
en € édreatrigemina y fusion de los hemisferios cerebel osos con
ausencia del vermis (romboencefalosinapsis), confirmable median-
te resonancia magnética (RM) cerebral. Nuestro objetivo es descri-
bir dos nuevos casos clinicos, revisar labibliografia existente y pro-
poner unos criterios diagndsticos que faciliten el diagndstico clini-
co del sindrome. Casos clinicos. Paciente 1. Varon de 14 meses con
retraso psicomotor e hipotonia, ataxiay dismetria. Fenotipo pecu-
liar, destacando la presencia de hipoplasia mediofacial, turricefalia
y region alopécica parietal derecha bien delimitada. Opacidades
corneales bilaterales. La RM cerebral mostraba rombencefal osi-
napsis. Paciente 2. Varén de 6 afios con retraso del lenguaje 'y pro-
blemas de atencion. Ataxia leve con marcha estable. No tiene tem-
blores ni dismetria acompafiante. Anestesia bilateral del areatrige-
minal. Fenotipicamente presentaba braquicefaliasin craneosinosto-
sis, hipoplasia mediofacial y una region alopécica parietooccipital
bilateral. La RM cerebral mostraba rombencefal osinapsis. Conclu-
siones. El SGLH es un trastorno esporadico muy raro, del que exis-
ten 15 casos publicados en todo & mundo. Larevision de labiblio-
grafiaindica un fenotipo variable cuyos Unicos hallazgos constan-
tes e imprescindibles para e diagnéstico constituyen la presencia
de rombencefalosinapsis y la aopecia. El retraso mental y la anes-
tesiadel areatrigemina y corneal estan presentes en lamayoriade
los casos.

CO.1.7

DISCINESIA TARDIA TRAS5ANOSDE TRATAMIENTO
CON RISPERIDONA EN NINA DE 11 ANOS CON RETRASO
MENTAL SINDROMICO NO ETIQUETADO.

A. Garcia-Pérez, R. Martin-Molina, M. A. Martinez-Granero,
L. Vela-Desojo

Departamento de Neuropediatria. Fundacion Hospital Alcorcon.
Alcorcon, Madrid.

Introduccion. La discinesia tardia (DT) es un efecto tardio de los
neurol épticos convencionales que se ha asociado Ultimamente a
los atipicos como la risperidona u olanzapina. Se caracteriza por
movimientos involuntarios estereotipados coreoatetdsicos, tics
complgos continuos, y otros movimientos anormales. Suele consti-
tuir un cuadro incapacitante, molesto y rebelde, parael que muchos
tratamientos sdlo tienen moderado beneficio en menos de la mitad
de los casos. La edad avanzaday el sexo femenino son factores de
riesgo parala DT, y esinfrecuente en Pediatria. Caso clinico. Pre-
sentamos €l caso de una paciente con retraso mental sindrémico
que los 11 afios inicia una dicinesia tipo tics complejos multifoca-
les, tras 5 afios de tomar risperidona por un trastorno de conducta.
Inicialmente se aumenta la risperidona intentando controlar los
tics, que no solo no desaparecen, sino que aumentan y se hacen méas
bizarros, diagnosticandose finamente de DT a risperidona. Sin
mejoria con anticolinérgicos; solo se controlatras retirar risperido-
nae introducir tetrabenazina (video). Conclusion. Los signos extra-
piramidales secundarios a farmacos pueden confundirse con sinto-
mas de un cuadro neurol égico primario no diagnosticado. LaDT es
efecto del tratamiento prolongado con neurol épticos, que se ve con
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mayor frecuencia en nifios institucionalizados o més afectados. Se
debe tener en cuenta para pautarl os controladamente, intentando no
administrarlos indefinidamente en nifios. Latetrabenazinaes el far-
maco més eficaz para el tratamiento de la DT, y se ha mostrado
seguro por no asociarse a DT. Su obtencidn por uso compasivo para
esta indicacion en nifios no suele ser problemética.

CO.1.8

MOSAICISMO PIGMENTARIO. ANALISISDE LA CLINICA
Y ALTERACIONES CROMOSOMICASEN 19 PACIENTES
PEDIATRICOS

C. Fons, M.M. Pérez-Iribarne, P. P6o, M.A. Gonzélez,
M.A. Vicente, E. Gean
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. Determinados patrones de pigmentacion cutanea se
han relacionado con mosaicos cromosomicos (Happle 1993). Un
ejemplo es la hipomelanosis de Ito, un fenotipo inespecifico carac-
terizado por lesiones cutaneas distribuidas en el sector de las lineas
de Blaschko. Pacientes y métodos. Revisamos los patrones de pig-
mentacion cutdnea, manifestaciones extracuténeas, cariotipo en
sangre periféricay en fibroblastos en 19 pacientes con diagndstico
de mosaicismo cuténeo, controlados en nuestro centro. Resultados.
14 de sexo femenino y 5 masculino. Edad media: 10,89 (+ 5,2). Sin
antecedentes perinatales ni familiares de interés. Las lesiones cuté-
neas seguian unos patrones cutaneos caracteristicos: lineas de Blas-
chko estrechas (11); anchas (1); patron en tablero de ajedrez (3);
patrén filoide (2) y patrén parcheado (1). Un caso sin lesiones cuta-
neas, pero fenotipo compatible con sindrome Pallister-Killian. Sin-
tomas neurolégicos (15): epilepsia (5); retraso cognitivo leve (3),
moderado (4) y grave (5); trastorno de espectro autista (2). Altera-
ciones inespecificas en la resonancia magnética (RM) cerebral (7).
Anomalias esqueléticas (10): escoliosis (6), sindactiliay clinodac-
tilia. Alteraciones visuales (4) y auditivas (4). Cariotipo en sangre
normal (15). Cariotipo en fibroblastos anormal en 100%: anomali-
as numéricas en mosaico (8) (diploidia/triploidia (4), cromosoma
marcador (2), trisomia 20 (2)); €l resto, 11 casos presentaron ano-
malias cromosdmicas estructurales con diferentes cromosomas
implicados. La media de metafases estudiadas fue de 36 + 19.
Ausenciade correlacién directa entre anomaliacromosémicay gra-
do de afectacién neurol dgica. Discusion. Sospechar un mosaicismo
cromosOmico en pacientes con lesiones hipopigmentadas caracte-
risticas y/o manifestaciones neurolédgicas o esqueléticas. Estudiar
€l cariotipo en fibroblastos incluso con cariotipo en sangre normal.

CO.1.9

PSEUDOMIGRARNA CON PLEOCITOSIS. CASO CLINICO
C. Fernandez-Carbonell, S. Picorelli, R. Jadraque-Rodriguez,
A. Sempere-Pérez

Hospital General Universitario de Alicante. Alicante.

Introduccion. La pseudomigraiia con pleocitosis es una entidad
poco frecuente de etiologia desconocida, casi siempre descrita en
adultos. Los criterios clinicos son: cefalea moderada-intensa, pleo-
citosis linfocitaria en liquido cefalorraguideo (LCR) y déficit neu-
rolégico transitorio, con estudio etiol 6gico negativo y recurrencias
en un tiempo inferior a tres meses. El prondstico es excelente. Pre-
sentamos el caso de una nifia con diagnéstico final de pseudomigra-
fia con pleocitosis, en el que se barajaron inicialmente otras entida-
des como migrafia complicada, meningoencefalitis infecciosa,
accidente cerebrovascular e inicio de metabolopatia. Caso clinico.
Nifia de 13 afios sin antecedentes familiares ni personales de inte-
rés, que consulta por episodio agudo de hemiparesia derechay dis-
fasia transitorias, seguidas de cefalea retroocular izquierda intensa
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de dos horas de duracién. Recurrenciaalas 48 horas, 10y 12 dias.
Asintomética intercrisis. Afebril. No factores desencadenantes.
Pruebas complementarias: tomografia axial computarizada (TAC)
cerebral, resonancia magnética (RM) (secuencia difusion) y angio-
RM cerebrales, normales, Electroencefalograma (EEG): actividad
de base normal con brotes de ondas theta bifrontal es de predominio
izquierdo. Hemograma, bioquimica, lactato y pirdvico en sangre
normales. LCR: 150 leu (95% mononucleares), proteinasy gluco-
sa normales y cultivo negativo. Serologia para virus neurotropos y
proteina C reactiva (PCR)-herpes negativas en sangre. Eco-Doppler
carotideo y estudio cardiolégico normales. Tratada con aciclovir
hasta PCR negativa para herpes y analgésicos. Exploracion neuro-
l6gica intercrisis y en revisiones posteriores (hasta 4 meses des-
pués) normales. Conclusiones. Creemos interesante recordar esta
entidad benigna y poco conocida, ante un cortejo sintomético
sugestivo de enfermedades més complicadas. El cumplimiento de
los criterios clinicos, la negatividad de |as pruebas etioldgicas y la
evolucion permiten su diagnostico.

C0.1.10

¢ESUTIL EL OXIGENO COMO TRATAMIENTO
DE LA MIGRANA INFANTIL?

R. Almendral-Doncel, M. Polo-Martin,
J. M. Corredera-Rodriguez, A. Verdd-Pérez
Departamento de Neurologia Pediétrica. Hospital Virgen de la Salud. Toledo.

Objetivos. Determinar si €l uso del oxigeno en ata concentracion
es Util como tratamiento abortivo de la migrafiainfantil. Material y
métodos. Ensayo clinico, doble ciego, controlado con placebo.
Poblacién: 26 nifios de edades entre 6 y 14 afios (12 varones, 14
mujeres) que cumplian criterios de migrafia (International Heada-
che Society, 2004), con frecuencia de episodios superior a 3/mes.
Tiempo de estudio entre 3 y 6 meses. Los pacientes se distribuye-
ron aleatoriamente en dos grupos. El primero fue tratado con oxige-
no a 100% durante 30 minutos y el segundo con oxigeno al 21%
(placebo) durante e mismo tiempo. Se consider6 mejoria si a
menos el 66% de los episodios cedieron y no fue necesario €l uso
de analgésicos. Resultados. El nimero de casos analizados fue de
23 (3 pérdidas), delos cuales 13 recibieron oxigeno al 100% (mejo-
riaen 10) y 10 placebo (mejoriaen 3). Lacomparacion de los resul-
tados (chi a cuadrado) muestra que el tratamiento con oxigeno al
100% es significativamente superior a placebo (p = 0,02). Conclu-
siones. El oxigeno a alta concentracion puede ser una buena opcion
terapéutica como abortivo de los episodios de migrafia en la infan-
cia. Precisamos aumentar el tamafio de la muestra para corroborar
estos resultados iniciales.

Sesién 2, jueves 18 de septiembre
de 18:30a20:10 h

C0.21

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA PRECOZ
POR DEFICIT DEL COFACTOR MOLIBDENO

O. Garcia-Campos, A. Palacios-Cuesta, M.T. Garcia-Silva,
J. Sanchez Del Pozo, A. Puche-Mira, M. Ugarte-Pérez, J. Reiss
Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid.

Objetivo. Destacar laimportancia de las enfermedades metabdlicas
como causa de encefal opatia epiléptica precoz. Caso clinico. Neo-
nato que presenta alas 24 horas de vida un cuadro de encefal opatia
y crisis mioclénicas. Tenia una hermana previa fallecida a los 2
meses de edad, con un cuadro similar. En la resonancia magnética
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(RM) se ohservaban lesiones de encefalopatia multiquistica, y el
electroencefalograma (EEG) tenia un patron de brote-supresion.
Los estudios metabdlicos realizados fueron compatibles con el
diagndstico de déficit del cofactor molibdeno (sulfitos en orina
positivos, hipouricemia, aumento en plasma de sulfocisteina, xan-
tina, hipoxantina y taurina; y disminucion de cistina y homocis-
tefna). Se confirmé la ausencia de actividad sulfitooxidasa en fibro-
blastos y se identifico la mutacién c533-536delGTCA en e gen
MOCS2B en homocigosis. Laevolucion del paciente fue desfavora-
bley fallecié alos 15 meses de vida. Conclusion. Las crisis epilép-
ticas refractarias al tratamiento en el periodo neonatal deben hacer
sospechar la existencia de un error congénito del metabolismo,
especialmente cuando son mioclénicas y se asocian a un patrén
EEG de brote supresién. Una de las entidades relacionadas es el
déficit del cofactor molibdeno, enfermedad autosdémica recesiva
que afecta a metabolismo de las purinas y que puede causar una
amplia variedad de sintomas neurol égicos graves, para la que no
existe tratamiento eficaz. Por ello, el screening inicial de estos
pacientes debe incluir siempre un test de sulfitos en orina, una
pruebarépiday sencilla.

C0.2.2

DISPLASIA FIBROMUSCULAR COMO CAUSA
DE ACCIDENTE CEREBROVASCULAR EN LA INFANCIA:
A PROPOSITO DE UN CASO

A. Olloqui-Escalona, Z. Galve-Pradel, A. Garcia-Oguiza,
R. Pérez-Delgado, M. Lafuente-Hidalgo, J.L. Pefia-Segura,
J. Lopez-Pison

Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. La displasia fibromuscular (DFM) es una enferme-
dad arterial no ateroscleréticay no inflamatoria, poco frecuente, de
etiologia desconocida, que afecta a las arterias de peguefio y
mediano calibre. Afecta generamente a las arterias renales y con
menor frecuencia alas carétidas. En el primer caso la clinica habi-
tual es hipertension arterial vasculorrenal, que puede ocasionar
accidentes cerebrovasculares en caso de afectacion carotidea. El
diagnostico definitivo se obtiene por angiografia, en la que se
encuentra la imagen tipica de ‘arteria arrosariada’. Caso clinico.
Presentamos el caso de un varén de 13 afios que fue diagnosticado
por estudio angiogréfico de DFM tras sufrir un ictus taldmico con
hemiparesiaizquierday nuevo infarto occipital derecho 9 dias des-
pués. Se decidié tratamiento conservador con acido acetilsalicilico
en dosis antiagregantes. Tras 15 meses, la evolucién clinica es
favorable, presentando Unicamente hemianopsia homoénima
izquierda, y no ha mostrado nuevos déficit neuroldgicos. Discu-
sion. Si e ictus en la edad pediétrica es una patologia poco fre-
cuente, lo es alln menos la DFM. La DFM cefdlica afecta con
mayor frecuencia la arteria carétida interna extracraneal y en el
nifio suele afectar a vasos intracraneales. Aunque lamayoriade las
Veces es asintomética, debemos pensar en su existencia ante infar-
tos repetidos 0 no explicables por otra causa. Se conoce poco acer-
ca de su etiologia. La angiografia muestra una imagen de arteria
arrosariada o en ‘pila de moneda’ . El prondstico y €l tratamiento
de la DFM es controvertido, sobre todo por el escaso nimero de
pacientes en edad pediétrica con esta patol ogia.

S108

C0.2.3

SINDROME DE PROTEUS DE PRESENTACION NEONATAL :
REVISION CASUISTICA

R. Pérez-Delgado, M. Lafuente-Hidalgo, B. Sebastian-Torres,
A. Lépez-Lafuente, J.L. Pefia-Segura, J. LOpez-Pison,

V. Rebage-Moisés

Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccién. El sindrome de Proteus es un complegjo trastorno
hamartomatoso congénito y esporédico caracterizado por creci-
miento local exagerado, tumores y diversas malformaciones. Las
alteraciones cerebrales mas descritas en neuroimagen son la hemi-
megaencefaiay lostrastornos de lamigracion neurona y las secue-
las neurolégicas mas frecuentes € retardo mental y la epilepsia.
Casos clinicos. Caso 1: neonato que presentaba asimetria craneofa
cia, lesion hamartomatosa con angioma superficial en zona lumbo-
sacra, multiples lipomas, pies hipertrofiados con macrodactilias y
sindactilias, hemimegaencefaliay ventriculomegdia derechay dis-
plasia cortical perisilviana derecha. A los 22 meses comenzé con
crisis epilépticas. Actua mente tiene un importante retraso psicomo-
tor y hemiparesia. Caso 2: recién nacido con macrocefalia, hemihi-
pertrofiafacial y de extremidad inferior izquierday deformidadesen
ambos pies, lesion hipocromicay masa heterogénea en hemotérax y
hemiabdomen izquierdos. La tomografia axial computarizada
(TAC) craneal objetivé hemimegaencefalia, trastorno difuso de la
migracién neuronal, agenesia de cuerpo calloso y una calcificacion
periventricular. Comenz6 a presentar alos 4 meses crisisen salvasy
el electroencefalograma (EEG) mostré patron burst-suppression
y posteriormente hipsarritmia. Fallecid a los siete meses. Caso 3:
recién nacida pretérmino con cutis marmorata telangiectésica con-
génita de gran extension. Desarroll6 progresivamente asimetrias
corporales. La resonancia magnética (RM) cerebral mostré hemi-
megaencefaiaizquierda. En laactualidad presentaretraso psicomo-
tor y no ha padecido epilepsia. Discusion. Existen pocos casos espa-
fioles descritos y en especial diagnosticados en época neonatal. El
tratamiento, incluida la opcién de la cirugia de la epilepsia, se debe
redizar de forma individualizada. La evolucion y €l pronéstico son
peores en aquellos casos con grave afectacion neurol ogica.

CO0.2.4

ETIOLOGIA, SEMIOLOGIA Y EVOLUCION
DE LAS CONVUL SIONESNEONATALESEN RECIEN
NACIDOSA TERMINO

P. Bas-Suérez, A.M. Bello-Naranjo, R. Diaz-Pulido,

|. Reyes-Azpeitia, L. Toledo-Bravo De Laguna, M. Marti-Herrero,
J.C. Cabrera-L 6pez

Complejo Hospitalario Universitario Insular Materno Infantil de Canarias.
Las Palmas de Gran Canaria.

Introduccion. Las convulsiones neonatales (CN) representan la
manifestacion clinica méas comin de unadisfuncién neuroldgicaen
el recién nacido. Requieren un diagndstico y tratamiento urgentesy
comportan una morbimortalidad importante. Pacientes y métodos.
Estudio retrospectivo de los neonatos recién nacidos a término
ingresados en nuestro hospital por convulsiones durante el periodo
comprendido entre enero de 2004 y diciembre de 2006. Se evalua-
ron la etiologia, la semiologiay la evolucion hasta el afio de vida.
Resultados. 55 casos, incidencia 0,25%. La etiologia més frecuente
fue la encefal opatia hipoxicoisquémica (25%), los fendbmenos vas-
culares de tipo isquémico (18,8%) y hemorragico (18,8%), infec-
ciosos (1,65%), ateraciones estructurales cerebrales (1,2%). Las
crisis mas frecuentes fueron las clénicas (67,3%), seguidas de las
ténicas (32,7%), sutiles (23,6%) y mioclonicas (10,9%). El segui-
miento al afio de vida se realiz6 en 50 pacientes, de los cuales evo-
Iucionaron favorablemente el 60%. Presentaron afectacién motora
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grave un 13% y afectacion sensoria €l 3% (5 con sorderay 1 con
sorderay ceguera). 12,7% desarroll6 epilepsia (1 evoluciond a sin-
drome de West). 2 fallecimientos. Conclusiones. Menor mortalidad
en nuestro medio con importante nimero de afectos de secuelas
graves a largo plazo. Los avances en el tratamiento perinatal han
permitido un cambio en la distribucion de la etiologia de las con-
vulsiones neonatales, y se observa en nuestra casuistica un drastico
descenso delas causas infecciosas y unamoderada reduccion delas
convulsiones debidas a encefal opatia hipoxicoisquémica (EHI). La
EHI sigue siendo la etiologiamas frecuente y con mayor nimero de
afectos de secuelas graves alargo plazo.

C0.25

ENCEFAL OPATIA AGUDA-SUBAGUDA EN LA INFANCIA
CON AFECTACION EXTRAPIRAMIDAL :
ESTUDIO Y DIAGNOSTICO EN 16 PACIENTES

R. Buenache-Espartosa® A. Bélanger-Quintana?,

M. Alegre-Vifias 2, M. Martinez-Pardo Casanova?,

M.J. Garcia-Mufioz °, G. Lorenzo-Sanz 2

3 Hospital Ramén y Cajal. ® CEDEM. Departamento de Bioguimica.
Facultad de Ciencias. UAM. Madrid.

Objetivos. Efectuar € diagndstico diferencial en pacientes con sin-
tomas agudos/subagudos de afectacion del sistema nervioso central
(SNC) con afectacion extrapiramida y/o clinica de convulsiones,
piramidalismo, distonia, afectacion del nivel de concienciay altera-
ciones en la neuroimagen (necrosis de ganglios basales, edema peri-
nuclear, adteracion de sefia de sustancia blanca, atrofia cortical).
Material y métodos. Estudio descriptivo retrospectivo, incluyendo
aquellos nifios atendidos en nuestro centro en los Gltimos 7 afios,
que cumplieron las caracteristicas descritas, y a quienes se realizo
estudio metabdlico, de liquido cefalorraguideo (LCR) y neuroima
gen. Resultados. 16 casos de entre 20 diasy 15 afios de edad; 3 fue-
ron diagnosticados de enfermedad de Leigh, 2 de glutarico-aciduria,
1 de sindrome de Kisbourne, 2 de encefal opatia mitocondrial y 8 de
encefal opatia postinfecciosa autoinmune (trasinfeccion por Strepto-
coco agalactiae, borrelia, rotavirus posvacunal y otros). El estudio
de bandas oligoclonales en suero y LCR fue positivo en todas las
encefal opatias postinfecciosas, que resultaron negativas en € resto
de pacientes. Los nifios con encefal opatia postinfecciosa fueron tra-
tados con corticoides en altas dosis (en algunos casos se asoci6 gam-
maglobulina iv), que mostré una mejoria clinica evidente parcial o
total. El resto de nifios, a pesar de distintos tratamientos, presentaron
una evolucion torpida. Conclusiones. Una encefalopatia postinfec-
ciosa autoinmune puede cursar en muchas ocasiones con sintomas
extrapiramidal es. Recomendamos redlizar, ademas de determinacio-
nes metabodlicas, un estudio inmunolégico completo, incluyendo
bandas oligoclonales en sangrey LCR, alos pacientes con encefal o-
patia aguda/subaguda con manifestaciones extrapiramidales. El
diagndstico precoz es importante, ya que alguno de estos pacientes
podria beneficiarse de un tratamiento eficaz.

CO.2.6

REVISION DE LAS COMPLICACIONESNEUROLOGICAS
EN PACIENTESPEDIATRICOS CON TRASPLANTE

DE ORGANO SOLIDO

M.D. Ordbiiez-Diaz, E. LOpez-Laso, J. Fernandez-Ramos,

F. Pérez-Fernandez, R. Camino-Ledn, M.A. Frias-Pérez,

J.L. Pérez-Navero

Hospital Universitario Reina Sofia. Cérdoba.

Objetivo. Las complicaciones neurolégicas son frecuentes en pa-

cientes pediéatricos trasplantados de érganos solidos (hasta 80% de
los casos). Nuestro centro es un hospital de referencia para dichos
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trasplantes en nuestra comunidad auténoma. Revisamos las com-
plicaciones neuroldgicas en nifios con trasplante hepético, pulmo-
nar y cardiaco durante el periodo 2000-2007. Pacientes y método.
Estudio retrospectivo de 102 pacientes peditricos que han recibido
trasplante de érgano solido en nuestro centro. Resultados. El 15,7%
(16 casos) de los 102 pacientes trasplantados desarrollaron compli-
caciones neurolégicas: 11 correspondieron a trasplantados hepéti-
cos (16,4% de los receptores de trasplante hepético), 4 a pulmona-
res (20%), y 2 a cardiacos (13,3%). Las causas mas frecuentes de
estos trasplantes fueron: atresia de vias biliares extrahepatica,
fibrosis quisticay miocardiopatia dilatada. L os sintomas neurol 6gi-
cos fueron: crisis epilépticas (6 casos), encefalopatia (4), cefaea
(2), debilidad neuromuscular (2), ataxia (1), dolor neuropatico (1),
temblor (1), hiperreflexia (1) e hipertonia (1). Latoxicidad por tra-
crolimus (5 casos) y la hipoxia-isquemia (4) fueron las etiologias
mas comunes, seguidas del sindrome de debilidad neuromuscular
del paciente critico, toxicidad por corticoides, trastornos metaboli-
cos e infecciosos. Los pacientes con encefalopatia hipoxicoisqué-
micagrave fallecieron. El pronéstico en el resto fue favorable. Con-
clusiones. Hemos observado una bajaincidenciade complicaciones
neurol 6gicas en pacientes pediatricos trasplantados en nuestro cen-
tro en relacién con labibliografia. Laprincipal etiologiaidentifica-
da fue la toxicidad por tacrdlimus. Las crisis epilépticas fueron la
presentacion clinica més frecuente. El pronéstico en la mayoria de
los casos fue favorable, salvo en |os pacientes que presentaron una
hipoxia-isquemia grave.

C0.2.7

NEUROPATIA OPTICA POR TRAUMATISMO INDIRECTO
M.E. Vézquez-L 6pez, R. Pego-Reigosa, S. Martinez-Regueira,
C. Almuifia-Simoén, J. Gonzéalez-Gomez

Hospital Xeral-Calde de Lugo. Lugo.

Introduccion. La neuropatia Optica traumatica es una entidad poco
frecuente, pero puede ser causa de ceguera permanente. Caso clini-
co. Nifio de 2 afios de edad que sufre traumatismo craneofacial
derecho d caerse de la silla en la que estaba sentado mientras pin-
taba. No pérdida de conciencia, pero si dos vomitos posteriores.
Presenta edema periorbitario y herida superficial en parpado infe-
rior derecho. Se descarta Ulcera corneal tras tincion con fluorescei-
nay se suturala herida hecha con el 14piz. Al dia siguiente se obje-
tiva pérdida total de la vision del ojo derecho e imposibilidad para
laaduccién. La pupila derecha presenta unamidriasis fijay arreac-
tiva con pérdida del reflejo consensuado. Latomografia axial com-
putarizada (TAC) craneofacial y de odrbita descarta fracturas o
hematomas en el sector orbitario, pero en é se aprecia componente
inflamatorio. Se inicia tratamiento sistémico con corticoides. Tras
un mes de seguimiento el paciente no ha recuperado la vision del
ojo derecho, con ausencia de respuesta en potenciales evocados
visuales, aungue parece haber recuperado cierta capacidad de aduc-
cién en ese ojo. Conclusiones. La neuropatia Optica traumatica,
aungue poco frecuente, puede ser causa de ceguera permanente.
Debemos sospecharla cuando tras un traumatismo craneofacial se
produce una disminucion de la agudeza visual no explicable por
lesiones en polo ocular anterior 0 posterior asociada a un defecto
pupilar aferente. Aunque ningln tratamiento se ha demostrado
como claramente efectivo, de forma empirica, debemos usar corti-
coides en atas dosis y/o descompresion quirdrgica del nervio para
evitar la pérdida definitiva de la agudeza visual.
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C0O.2.8

LEUCOENCEFAL OPATIA POSTERIOR REVERSIBLE
EN NINOS

J. Lara-Herguedas, J.J. Garcia-Pefias, M.A. Lopez-Pino,
M.A. Diaz-Pérez, L. Gonzélez Gutiérrez-Solana,

M. Rodrigo-Moreno, M. Ruiz-Falcd Rojas

Hospital Infantil Nifio Jesis. Madrid.

Introduccion. Laleucoencefal opatia posterior reversible (LEPR) es
una entidad clinica y radiol 6gica recientemente descrita. Se carac-
teriza por la presencia de un edema vasogénico en regiones poste-
riores, sin infarto. Clinicamente cursa con cefalea, sintomas visua-
les, ateracion de concienciay crisis convulsivas. Pacientes y méto-
dos. Descripcion de las caracteristicas clinicas de 6 nifios con
LEPR durante un afio, las anomalias radioldgicas y su evolucién.
Resultados. Describimos 6 nifios (todos varones) de edad compren-
didaentrelos5y los 13 afios. 3 nifios tenian una drepanocitosisy 3
una leucemia aguda; 5 habian recibido un transplante de médula
Osea; 5 estaban en tratamiento con ciclosporina A por enfermedad
de injerto contra el huésped (EICH); 3 tenia hipertension arterial.
Lapresentacion clinicafue: crisis convulsivasy ateracion del nivel
de conciencia (100%), cefalea (50%), sintomas visuaes (50%),
trastorno de conducta (33%), parkinsonismo (17%). Los sintomas
se resolvieron después de una media de 7 dias. En todos los casos
existian lesiones corticosubcorticales en €l sector parietooccipital
en secuencias T,-Flair de resonancia magnética (RM), junto con
edema vasogénico, en el 67% fueron bilaterales y € 50% mostra-
ban localizaciones atipicas (region frontal, tdlamo e hipocampo y
cerebel 0). 2 pacientes tuvieron microsangrado evolutivo. Sélo en el
33% seresolvieron laslesiones en la evolucion, que quedaron asin-
tométicos, y 2 desarrollaron una epilepsia parcial. Conclusiones. 1.
Laetiologiade la LEPR es multifactorial; 2. No en todos los casos
esreversible, pudiendo quedar un dafio neurol 6gico permanente; 3.
Lamayoria de nuestros pacientes no normalizaron la neuroimagen,
posiblemente debido ala patologia comérbida.

C0.2.9

ACCIDENTE CEREBROVASCULAR EN PEDIATRIA.
NUESTRA EXPERIENCIA DE 18 ANOS

I. Ruiz Del Olmo-lzuzquiza, A. De Arriba-Mufioz,

JP Garcia—iﬁiguez, R. Romero-Gil, L. Monge-Galindo,
J.L. Pefia-Segura, J. Lépez-Pisdn

Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Objetivos. Revisamos nuestra experiencia en pacientes pediétricos
diagnosticados de accidente cerebrovascular (ACV) no hemorragi-
co fueradel periodo perinatal en los Gltimos 18 afios, especial men-
telos casos sin patologia previa. Resultados. En los Ultimos 18 afios
hemos encontrado 41 casos diagnosticados de ACV no hemorréagi-
co posnatal, de los cuales 13 no presentaban patologia conocida al
inicio de la sintomatologia. El diagnéstico hasido ACV isguémico
(ACVI) en 9 pacientes, trombosis de senos venosos en 3 casos e
infarto hemorragico (IH) en 1. En 5 casos no se ha encontrado cau-
sa, 3 de €ellos heterocigéticos para la mutacion C677T de la meti-
lentetrahidrofolato reductasa (MTHFR). La displasia fibromuscu-
lar, el aneurisma del septo auricular y foramen oval permeable,
unos niveles disminuidos de proteina C y la varicela fueron causa
de ACVI. Una otitis reciente y la homocistinuria se dieron en 2
casos de trombosis venosa. 5 pacientes con ACVI y e caso de IH
fueron tratados con antiagregantes orales, en 2 de las trombosis se
pautaron anticoagulantes, y €l resto de casos no recibid tratamiento.
7 pacientes no presentaron secuelas (4 ACVI, 2 trombosis, un IH),
4 ACVI presentaron diferentes grados de hemiparesiay 2 fallecie-
ron (1 ACVI y 1 trombosis). Ningin caso sufri6 convulsiones o
retraso psicomotor. Discusion. La escasa disponibilidad de estudios
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y ensayos clinicos terapéuticos en la edad pediétrica hace dificil
Seguir una pauta clara de actuacién, especialmente desde el punto
de vista terapéutico. Es necesaria la colaboracion entre los diferen-
tes especialistas implicados: intensivistas pediatricos, neuropedia-
tras, neurorradiologos, radiologosintervencionistasy hematdlogos.

C0.2.10

SINDROME DE SHAPIRO INVERSO

S. Picordlli-Ruiz, A. Sempere-Pérez, R. Jadraque-Rodriguez,
F.J. Conesa-Pefiuela, C. Fernandez-Carbonell, J. Flores-Serrano
Hospital General Universitario de Alicante. Alicante.

Introduccion. El sindrome de Shapiro se caracteriza por cuadros de
hipotermia recurrente asociados a agenesiadel cuerpo calloso. Pre-
senta herencia recesiva ligada al cromosoma X, aunque es infre-
cuente. Méasraro es el Shapiro inverso, con sélo 2 casos publicados,
consistente en procesos de hipertermia recurrente asociados a age-
nesia del cuerpo calloso. Caso clinico. Nifio de 8 meses, en cuyo
seguimiento ecogréfico prenatal se detecta agenesia del cuerpo
caloso e hidrocefalia. Al nacimiento se realiza resonancia magnéti-
ca (RM) craneal, que muestra signos de atrofia cerebral, agenesia
del cuerpo caloso y aumento del tamafio de los ventriculos. A los
pocos dias, comienza con episodios autolimitados de hipertermia
sin correlacion clinicoanalitica, por 1o que se diagnostica de sindro-
me de Shapiro inverso. Ha continuado seguimiento en Neurologiay
se ha objetivado un marcado retraso psicomotor, importantes alte-
raciones del tono, signos de espasticidad e iniciado alos 7,5 meses
episodios de espasmos en flexion. En el eectroencefalograma (EEG)
aparece actividad cerebral muy lentificada y desestructurada e
interferencia de ondas agudas de elevado voltaje y de proyeccion
multifocal. Sospechandose posible evolucion a sindrome de West
se inicia tratamiento antiepiléptico y corticoide con leve mejoria,
pendiente de evolucion. Conclusiones. El sindrome de Shapiro
inverso es un trastorno infrecuente. Las manifestaciones neurol 6gi-
cas en | os casos publicados son escasos o inexistentes, mientras que
nuestro caso presentaretraso psicomotor grave, alteraciones marca-
das del tono y epilepsia. EI mecanismo fisiopatolégico de estos
casos no esta claro; se especula sobre laimplicacién de loscircuitos
dopaminérgicos del centro termorregulador del hipotalamo. Se han
probado, con resultados variables, diferentes tratamientos para las
alteraciones de la termorregulacion.

Sesion 3, viernes 19 de septiembre
de 12:30a14:10 h

C0.31

PACIENTE CON UN NUEVO ERROR CONGENITO

DE LA GLICOSILACION. MUTACION EN COG8

S. Roldén-Aparicio L. Arrabal-Fernandez & M.T. Garcia-Silva®,
O. Garcia-Campos®, F. Foulquier ¢, G. Matthijs®, P. Briones ¢

2 Hospital Virgen de las Nieves. Granada. ® Hospital 12 de Octubre. Madrid.

¢ Center for human Genetics. University of Leuven. Leuven, Bélgica.

4 Instituto de Bioguimica clinica. Barcelona.

Caso clinico. Nifiade 10 afios. Con 6 meses presenta encefal opatia
aguda, regresion psicomotora, hipotonia, estrabismo y ptosis, y se
instaura sindrome cerebeloso y mioclonias. Con 17 meses, estado
en GEA. Evolucién favorable, microcefalia adquirida 'y sindrome
PFAPA (fiebre episddica, estomatitis aftosa, faringitis y adenitis).
Descompensaciones. encefalopatia con trastornos de coagulacion,
hipertransaminasemia y elevacion de creatin-fosfocinasa (CPK).
Actual: déficit mental, perimetro craneal (PC) P < 3, dismorfia,
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endotropia, pseudoptosis, apraxia oculomotora. Hipotonia, sindro-
me cerebel 0so. Hiperreflexiarotulianay aquileos abolidos. Antece-
dentes familiares: padres consanguineos. Familia materna: 2 varo-
nes con retraso mental (consanguinidad). Padre: anemia perniciosa,
madre heterocigota mutacion p.C677T gen MTHFR. Pruebas com-
plementarias: ateraciones mantenidas; CPK, GOT (glutamic oxa-
loacetic transaminase), GPT (glutamic pyruvic transaminase) ele-
vadasy alteraciones de coagulacion fluctuantes (més importante en
descompensaciones): deficiencia proteinas C y S, disminucion
tiempo de protrombina (TP) y factores de coagulacion. Mutacion
p.C677T gen MTHFR. Normales. amonio, |&ctico, pirdvico, 3-OH-
butirato, cuerpos cetdnicos, carnitinas, aminoécidos, acidos organi-
cos, vitamina B, folico, hormonal, renal, inmunologia, cardiolé-
gico, mapa 6seo, ecografias abdominales, biopsia muscular y acti-
vidades fosfomanomutasa y fosfomanoisomerasa en fibroblastos.
Resonancia magnética (RM): atrofia cerebelosa e hipoplasia de
tronco mantenidas Electroencefalograma (EEG): enlentecimiento
global y focalidad temporooccipital derecha. Controles normales.
Electromiograma (EMG) y capacidad vital (VC): normal. Patrén
anormal defectos congénitos de la glucosilacion (CDG) tipo I1.
Alteradas N- y O-glicosilacion. Defecto complejo oligomérico del
aparato de Golgi (COG): mutacion ¢.1611 C > G (p.Y537X) en gen
COG8 en homocigosis, subunidad Cog8 truncada inestable (Wes-
ternblot: 25%), inestabiliza Cogl (24%) y Cog6 (80%). Diagnosti-
co: nueva enfermedad CDG-II, deficiencia del complejo COG por
mutacién en gen COG8. Clasificacion: CDG-lIh. Se propone
CDG-Il por deficiencia de Cog8 (CDG-11/Cog8). Conclusiones.
Clinica mas moderada en pacientes Cog8 (y Cogl) que en defectos
de Cog7 (hepatopatiainfantil/neonatal fatal).

C0.3.2

EXPRESION DE LA MUTACION A3243G EN DIFERENTES
TEJIDOSEN UNA FAMILIA AFECTA DE MELAS

M. O Callaghan-Gordo & M. Pineda? M. Carreras”®,

M. Herrero-Martin ®, E. Ruiz Pesini ®, R. Montero 1,

M.A. Vilaseca? R. Artuch @ J. Montoya®

@Hospital Sant Joan de Deu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

b Departamento de Bioguimica y Biologia Molecular. Universidad de Zaragoza.
Zaragoza.

Introduccion. La encefal omiopatia mitocondrial con acidosis |4cti-
ca y episodios similares a accidentes vasculares cerebrales
(MELAS) es la méas comin de las encefalomiopatias debidas a
mutaciones del ADN mitocondrial con herencia materna. Aproxi-
madamente el 80% de los pacientes tienen la mutacion A3243G en
el ARNt Leu. Debido a fendmeno de heteroplasmiadel ADNmt, la
proporcion de ADNmt mutado y ADNmt normal varia de un tejido
aotro. Método. Presentamos una familia (5 generaciones) con ante-
cedentes de MELAS. Comunicamos la expresion clinica de 22
pacientes y el estudio del porcentgje de la mutacion A3243G en
sangre, orina, salivay mucosayugal en 13 casos. Estudio realizado
mediante técnica de PCR (polimerase chain reaction)-RFLP (de
inglés restriction fragment length polymorphism), marcaje con
radioisotopo y tincion con bromuro de etidio. Resultados. Tres
mujeres de la familia fallecieron con diagnéstico de MELAS y
accidentes vasculares de repeticion. Los sintomas més frecuentes
en el resto de pacientes han sido sordera, fatigay migrafias. En 9 de
los 12 casos estudiados, la orina ha sido el tgjido que ha expresado
un mayor porcentaje de lamutacion A3243G. En 5 casos, las mues-
tras de sangre han presentado un porcentaje de la mutacion
A3243G menor a encontrado en orina, salivay mucosabucal. Con-
clusiones. Dado que la orina es una muestra facil de obtener y
expresa un porcentaje de ADN mutado mayor que otros tejidos,
creemos que deberia ser muestra de eleccion para el diagnostico de
las enfermedades asociadas a mutaciones del ADN mitocondrial .
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C0.3.3

HALLAZGOSCLINICOS, RADIOLOGICOS
Y MOLECULARESEN PACIENTES CON
PELIZAEUS-MERZBACHER

X. Alonso, B. Pérez, M. Pineda, P. Poo, L. Martorell, J. Campistol
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. Laenfermedad de Pelizaeus-Merzbacher (EPM) con-
siste en un defecto de mielinizacion del sistema nervioso central
(SNC) debido a mutaciones en €l gen de la proteina proteolipidica
1 (PLP1), con una correlacion fenotipo-genotipo. Objetivos. Des-
cribir la evolucion clinica de una serie de pacientes con EPM,
correlacionar los hallazgos clinicos con las anomalias detectadas en
la neuroimagen y en e estudio molecular. Pacientes y métodos.
Estudio descriptivo de pacientes diagnosticados de EPM en los Ulti-
mos 20 afios. Gradacion de la gravedad clinica de acuerdo a la
mejor funcidn motora adquirida en la primera década. Andlisis de
| os estudios neurcfisiol 6gicos, radiol gicosy moleculares. Resulta-
dos. Se han estudiado 7 pacientes afectos de EPM durante un peri-
odo medio de 7 afios (intervalo 1-11). L os pacientes presentaron los
siguientes fenotipos clinicos: EPM grave (5), EPM leve (1), y para-
plejia espastica hereditaria tipo 2 (SPG2) (1). Las formas graves
desarrollaron una espasticidad progresiva con retracciones tendino-
sasy luxacién de caderas. Encontramos unaimportante correlacion
entre el fenotipo clinico y los hallazgos neurofisiol 6gicos y de neu-
roimagen, presentado las formas graves una ausencia completa de
mielinizacion del SNC y abolicion de las ondas 11-V en los poten-
ciales auditivos. El estudio del gen PLP1 detectd una duplicacion
(fenotipo grave), mutaciones puntuales en los exones 2 y 4 (dos
fenotipos graves) y unadelecion delosexones 2y 4 (fenotipo leve).
Conclusiones. Los fenotipos graves se correlacionan con mayor
afectacion de la sustancia blanca cerebra y de los potencial es audi-
tivos, y una progresion de la espasticidad que condiciona mayor
morbimortalidad durante la primera década.

C0.34

TERAPIA CON INHIBIDORES DE SUSTRATOS

EN ENFERMEDAD DE NIEMAN PICK TIPO C

S. Pérez-Poyato 2 M. Pineda-Marfa? M. O’ Callaghan @,
M.A. Vilaseca-Busca? M. Pocovi °, M.J. Coll ©

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

b Departamento de Biologia. Universidad de Zaragoza. Zaragoza.

¢ Ingtituto de Bioguimica Clinica. Barcelona.

Introduccion. La enfermedad de Nieman y Pick tipo C (NPC) es
una neurolipidosis de herencia autosdémica recesiva (AR). Presenta
varias expresiones fenotipicas segiin la edad de inicio. Objetivos.
Elaboracion de un protocolo y una escala de discapacidad, y eva-
luar pacientes de Espafiay Portugal en tratamiento con inhibidores
de sustratos (OGT918) en los Ultimos afios. Métodos. Administra-
cion vo de OGT918 a 18 pacientes sintométicos con diagndstico
NPC. Aplicacion de un protocolo que incluye valoracién clinica
(escala de discapacidad y coeficiente de desarrollo), bioquimica
(quitotriosidasa, CCL 18 y estudio molecular de pseudodeficiencia
de la quitotriosidasa) y técnicas de imagen —ecografia abdominal,
tomografia por emision de positrones (PET) craneal— Evaluacion
en el sector basal y cuatrimestral. Resultados. Nuestra serie de 19
pacientes consta de: 6 infantiles precoces, 3 infantiles tardios, 8
juveniles, 1 forma adulto y 1 paciente asintomdtico. Las formas
juveniles presentan una detencion en la evolucién de la enfermedad
y las infantiles un enlentecimeinto en la aparicion de los sintomas.
La quitotriosidasa es un buen marcador de respuesta al tratamiento
y de evolucién de la enfermedad, teniendo en cuentalos estudios de
pseudodeficiencia. La esplenomegalia no es buen marcador de res-
puestaal tratamiento. Constatamos estabilidad en el PET en lasfor-
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mas juveniles de la enfermedad. Conclusiones. La diversidad de
expresion fenotipicay lavelocidad de progresién de la enfermedad
hacen dificil una valoracion y aproximacion terapéutica. Parece
que la €eficacia a tratamiento depende del estadio clinico, por lo
que se deberiainiciar la terapia con inhibidores de sustratos antes
de que aparezca la sintomatol ogia neurol égica

C0.35

LIPOFUSCINOSIS CEROIDEA NEURONAL

EN LA EDAD PEDIATRICA

S. Pérez-Poyato 2 M. Pineda-Marfa? V. Cussi , I. Ferrer °,
M. Mila®

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

b Hospital de Bellvitge. © Hospital Clinic. Barcelona.

Introduccion. La lipofuscinosis ceroidea neurona (LNC) es una
entidad de herencia autosdmicarecesiva (AR) y representa el grupo
méas comiin de enfermedades neurodegenerativas de depdsito liso-
somal en lainfancia. En funcién delaedad deinicio, €l curso clini-
co y la morfologia ultraestructural, se distinguen los diferentes
fenotipos clinicos en la edad pediédtrica: infantil (LNCI), infantil
tardia (LNCIT) y juvenil (LNCJ). Objetivos. Describir los diferen-
tes fenotipos clinicos y su evolucién a largo plazo, y andlizar las
caracteristicas anatomopatolégicas, electrofisiolégicas, bioquimi-
casy moleculares. Material. Revisién retrospectiva de historias cli-
nicas de 22 nifios con diagnostico de LNC recogidos en los Gltimos
30 afios. Resultados. En nuestra serie de 22 pacientes, 4 correspon-
den alaformainfantil precoz, 8 pacientes alaformainfantil tardia
y 10 pacientes alaformajuvenil (3 variantes). Describimos el feno-
tipo clinico, los hallazgos neurofisiol égicos, neurorradiol 6gicos y
anatomopatol dgicos de | os diferentes grupos de edad y la respuesta
alas diferentes opciones terapéuticas aplicadas. Conclusiones. Una
correcta evaluacion clinica, en combinacion con estudios histopato-
l6gicos, bioquimicos, neurofisioldgicos y neurorradiol 6gicos, nos
orientan hacialos diferentes fenotipos clinicos. Laformajuvenil es
la mas prevalente en nuestra poblacién. Los avances en genética
molecular han permitido una mejor caracterizacion, diagnéstico y
clasificacion de estos trastornos. Un diagndstico preciso nos permi-
te un prondstico, un consejo genético adecuado y la posibilidad de
realizar un diagndstico prenatal.

CO.3.6

SINDROMES DE DEFICIENCIA CEREBRAL DE CREATINA
C. Gémez-Lado 2, J. Eiris-Pufia 2 A. Ribes®, M. Castro-Gago 2
@ Hospital Clinico Universitario. Santiago de Compostela.

b Instituto de Biogquimica Clinica. Barcelona.

Introduccion. Entre los sindromes de deficiencia de creatina cere-
bral se incluyen la deficiencia de guanidinoacetato metiltransferasa
(GAMT) y de arginina-glicina amidinotransferasa (AGAT), y la
deficienciadel transportador de creatina. Se manifiestan por retraso
mental, autismo, epilepsia, deterioro neurolodgico y trastornos del
movimiento. Objetivo. Comunicar un paciente con una deficiencia
del transportador de creatina cerebral y una nifia con una deficien-
ciade GAMT. Caso 1: varon de 17 afios que padece una epilepsia
parcial compleja, retraso mental y comportamiento autista. Ante la
posibilidad de una deficiencia de creatina cerebral se realizé una
resonancia magnética (RM) cerebral espectroscopica, que eviden-
ci6 la ausencia del pico de la creatina. El estudio metabdlico en
sangrey orinay €l estudio de laincorporacion de creatina en fibro-
blastos confirmé una deficienciadel transportador de creatina cere-
bral. El estudio genético molecular mostré la existencia de una
mutacion patogenética en el correspondiente gen. Caso 2: nifia de
10 afios con una epilepsia miocldnica de dificil control, retraso
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mental y comportamiento autista. Una RM cerebral espectroscopi-
cademostré laausencia del pico de creatina. El estudio metabdlico
evidencid una concentracion elevada de guanidinoacetato/creatina
en orinay una disminucion de la actividad de GAMT en los fibro-
blastos cultivados. El estudio genético demostré una mutacién en el
exon 1 del gen GAMT. Conclusiones. La asociacion en una combi-
nacién variable de retraso mental, epilepsia, autismo, trastorno del
lenguaje, hipotonia, deterioro neuroldgico y/o trastornos del movi-
miento de etiol ogia no determinada debe hacer sospechar algunade
estas entidades metabolicas

CO0.3.7

ESTRATEGIAS DIAGNOSTICAS

EN LA ENFERMEDAD DE SEGAWA

E. Lépez-Laso ?, J.J. Ochoa Sepllveda?, R. Camino-Lebn 2,
K. Beyer ®, T. Opladen ¢, A. Ormazébal 9, R. Artuch

2 Hospital Universitario Reina Sofia. Cérdoba. ® Hospital Universitario
Germans Triasi Pujol. Badalona, Barcelona. € Universitatsklinik fur
Kinder-und Jugendmedizin. Heidelberg, Alemania. 4. Hospital Universitari
Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Objetivos. Revisar € esquema diagnéstico de la enfermedad de
Segawa a partir de una experiencia acumulada de 25 pacientes
diagnosticados en nuestro centro. Pacientes y métodos. Revision
del proceso diagndstico de 25 pacientes con enfermedad de Sega-
wa. Resultados. De €llos, 23 son portadores de la misma mutacion
como consecuencia de un efecto fundador confirmado mediante
andlisis de haplotipos. Los otros 2 casos proceden de unafamiliano
relacionada consistente en una nifia (propositus) y su madre, sin
mutacion detectable en la secuenciacion del gen GCHL1. El diag-
néstico se ha confirmado en € caso indice mediante prueba de
sobrecarga de fenilalanina, determinacion de pterinasy aminas bid-
genas en liquido cefalorraquideo (LCR) y estudio delaactividad de
laenzimaguanosinatrifosfato ciclohidrolasal en fibroblastos culti-
vados. Actualmente esta en curso una busqueda de grandes del ecio-
nes del gen GCH1 en esta paciente. Conclusiones. Hasta hace
pocos afios la enfermedad de Segawa se diagnosticaba ante la pre-
sencia de una distonia primaria con fluctuacién diurna que mostra-
ra una respuesta satisfactoria a la levodopa. En la Ultima década
estamos asistiendo a un espectacular desarrollo de los métodos
diagnosticos de esta enfermedad, tanto bioquimicos (prueba de
sobrecarga de fenilalanina, determinacion de pterinasy metabolitos
de aminas biégenas en LCR, determinacion de la actividad de la
enzima guanosina trifosfato ciclohidrolasa | en fibroblastos) como
moleculares —secuenciacion del gen GCH1, busqueda de grandes
deleciones tanto mediante PCR (polimerase chain reaction) como
de MLPA (multiplex ligation-dependent probeamplification)—, que
permiten ofrecer un diagndstico de confirmacion en un porcentaje
cada vez mayor de pacientes con sindrome de Segawa.

C0.3.8

DEFICIENCIA DEL TRANSPORTADOR DE GLUCOSA TIPO
I: UNA ENFERMEDAD NEUROMETABOLICA TRATABLE

C. Gémez-Lado 2 M.L. Couce-Pico ? A. Sanchez-Salmén 2,

J. Eiris-Pufial 2 J. Pascual °, M. Castro-Gago @

@ Hospital Clinico Universitario de Santiago. Santiago de Compostela.

b Neurometabolic Clinic, Departments of Neurology, Physiology and Pediatrics,
The University of Texas Southwestern Medical Center. Dallas, Texas, EE. UU.

Introduccion. El sindrome de deficiencia del transportador de glu-
cosa cerebral tipo 1 es un trastorno neurometabolico causado por
mutaciones en el gen SLC2A1 (1p35-p31.3). Se caracteriza por
hipoglucorraguiay disminucion del cociente de glucosa en liquido
cefalorraquideo (LCR)/ glucosa en sangre. La expresion clinica
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mejor conocida es una encefalopatia epiléptica precoz asociada a
hipoglucorraguia con normoglucemia, aungue se han descrito otros
fenotipos que cursan sin epilepsia. Objetivo. Comunicar una nifia
con deficiencia en € transportador de glucosa tipo | que inicio a
final de periodo neonatal por crisis atdnicas. Caso clinico. Presen-
tamos una nifia que inicié a mes de vida con unas crisis atonicas,
enlaque € andlisisdel LCR revel6 una glucorraquia de 15 mg/dL
con unaglucemiasimultdneanormal. Latomografia por emision de
positrones (PET) en el sector cerebral con fluorodesoxiglucosa
demostré un hipometabolismo difuso en lacorteza, cerebeloy tala
mo e hipermetabolismo aparente o relativo en los ganglios de la
base. Seinstaurd tratamiento con dieta cetdgena con resolucion de
las crisisy con un desarrollo psicomotor hasta el momento normal.
Conclusiones. Destacamos la necesidad deincluir estaentidad en el
diagnostico diferencial del retraso mental, especialmente si se aso-
ciaaepilepsiay/o trastornos del movimiento.

C0.3.9

CEROIDOLIPOFUSCINOSIS: HETEROGENEIDAD
CLINICAY DIAGNOSTICO DIFiCIL

R. Mateos-Checa, A. Cubero-Santos, L. Ruiz-Del Portd,
R. Candau, A. Molinos, M. Fernandez-Fernandez, M. Rufo-Campos
Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivos. Presentacidn de nuestra experienciarespecto alos Ultimos
casos diagnosticados de ceroidolipofuscinosis y andlisis de la edad
de inicio, manifestaciones clinicas y exdmenes complementarios
realizados en estos cuatro pacientes. Casos clinicos. Caso 1: sindro-
me regresivo de inicio a partir de 15 meses de edad (retraso madura-
tivo, crisis epilépticas bien controladas con tratamiento médico, ata-
Xia, trastornos de conducta y macrocefalia). Fondo de ojo y poten-
ciales visuales normales. Normalidad enzima PTT1 y TPP. Genes
CLN 1y CLN 2 negativos. Médula 6sea no diagndstica. Atrofia cor-
ticosubcortical evolutiva. Finalmente microscopia electronica de
biopsia apendicular: inclusiones curvilineas. Caso 2: hermano de
paciente anterior. Inicio apartir de 5 afios edad con crisis generaliza-
das con caidas a suelo reactivas a estimulos. Importante regresion
psiquica. Mioclonias miembros e importante pérdida visual. No
estudio genético ni enzimético. Caso 3: inicio a partir de 5 afios con
trastorno adaptativo, déficit atencional, pérdida habilidades, mutis-
mo selectivo y estereotipias manuales. Electroencefal ograma (EEG):
punta-onda continua durante €l suefio. Con 10 afios: mayores atera-
ciones conductuales, crisisy pérdida visual. Biopsia cutanea: cuer-
postipo ‘huelladactilar’ . Caso 4: hermanadel anterior caso. Dificul-
ted para €l aprendizaje desde los 5 afios, con dteraciones del com-
portamiento y pérdida visua. Conclusiones. Puede observarse en
caso 1 ladificultad de diagndstico que supuso, dadalaclinica atipica
(afectacion visual tardia) y lanegatividad enziméticay genética. Los
pacientes 1 y 2 son ilustrativos de la gran heterogenei dad fenotipica
intrafamiliar (posibles variantes de laformainfantil tardia).

C0.3.10

ALTERACIONES EN RESONANCIA MAGNETICA CRANEAL
EN PACIENTES CON FENILCETONURIA CLASICA:
CORRELACION CON NIVEL DE FENILALANINA
PLASMATICA DEL DiA, INDICE DE CONTROL DIETETICO
Y ACIDOS GRASOS POL IINSATURADOS

A.P. Gutiérrez-Mata, M.A. Vilaseca-Busca, A. Capdevila-Cirera,
R. Artuch-Iriberri, J. Campistol-Plana
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Objetivos. Analizar |as alteraciones en resonancia magnética (RM)

craneal de pacientes con fenilcetonuria (PKU) clasicay correlacio-
narlas con el indice de control dietético (ICD), fenilalanina plasmé&
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tica del dia (PHE) y é&cidos grasos poliinsaturados (PUFAS).
Pacientes y métodos. Pacientes con PKU clésica de diagnéstico
temprano (N = 18; edad promedio 17,2 afios), seguidos periddica-
mente en nuestro centro. La afectacion de sustancia blanca (SB) se
cuantifico en las secuencias T, y difusion por separado, usando la
suma de las puntuaciones asignadas a cada |ocalizacion anatomica
(frontal, parietal, temporal, occipital), 1 punto: SB profunda, 2 pun-
tos: SB subcortical; 2 puntos cerebelo, 2 puntos tronco. Se cuantifi-
caron concentraciones plasméticas e intragritrocitarias de PUFA y
PHE plasmética. El ICD se calculé como la media de las media-
nas de los valores de PHE de cada 6 meses a lo largo de la vida.
Andlisis estadistico: SPSS (statistical product and service solu-
tions) 14.0. Resultados. Se demostré una correlacion significativa
entre grado de lesion en la RM 'y concentraciones de PHE e ICD,
especialmente en la secuencia de difusién (p = 0,002 con PHE y
p = 0,004 con ICD). Aungue todos | os pacientes evidenciaron con-
centraciones de PUFAS bajos, no se hall4 correlacion entre dichos
valores y el grado de lesion en la RM. Al aplicar un andlisis de
regresion lineal se evidencié que la principal variable prondstica
de lesién era e nivel de PHE (R2 corregida: 0,58). Conclusiones.
Los pacientes con PKU de diagnéstico precoz evidencian lesiones
en laRM cerebral en relacion con e valor de PHE del diaeICD,
siendo estas alteraciones més evidentes en la difusion. Todos los
pacientes evidencian niveles de PUFAS bajos.

Sesion 4, viernes 19 de septiembre
de 12:30a14:10 h

CO.4.1

EPILEPSIA EN EL SINDROME DE RETT:
DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO

A. Roche-Martinez, M. Pineda-Marf4, M. O’ Callaghan,
F. Sanmarti, A. Aracil, J. Armstrong
Hospital San Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. El sindrome de Rett (SR) es una causa muy frecuen-
te de retraso mental en mujeres. Gran parte de estos pacientes pre-
sentan unamutacién del gen MeCP2. Hasta un 90% asocian epilep-
sia, mas frecuente en el estadio clinico l11. El electroencefalograma
(EEG) constituye un criterio de soporte para el diagnostico de SR.
Objetivo. Determinar la correlacién entre genctipo Rett y tipo de
epilepsia (tipo de crisis, ateraciones en € EEG); evaluar la res-
puesta a varios farmacos en monoterapia y a diferentes asociacio-
nes de farmacos antiepilépticos (FAE) y determinar la mas efectiva
de nuestra serie; describir los fenémenos de ‘ provocacién volunta-
ria’ de crisis. Proponer un algoritmo terapéutico. Método. estudio
de 40 pacientes con SR (19 meses a 28 afios), diagnosticados en
nuestro hospital desde 1981 hasta 2008. Se describe: edad de diag-
nostico SR, tipo de mutacion, edad deinicio decrisis, tipo de crisis,
trazado EEG registrado, tratamiento y respuestaa mismo, fenéme-
nos de ‘autoprovocacion’ y trastornos respiratorios causantes de
crisis clinicas. Resultados. La edad media de diagndstico de SR fue
de 4,5 afios, y se identificd una mutacién en e gen MeCP2 en 29
pacientesy en el CDKL5 en 1; el 75% presento epilepsia antes de
los 12 afios. El trazado video-EEG fue inespecifico, con enlenteci-
miento generalizado y paroxismos de predominio bifrontal, con
gran variabilidad, incluso para cada paciente. Se logré el control
clinico en el 73% de pacientes con crisis. Conclusion. El diagnosti-
€O genético orienta en cuanto ala probabilidad de presentar epilep-
sia, pero € tratamiento de eleccidn depende de las caracteristicas
clinicasy electroencefa ogréficas.
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C0.4.2

RESPUESTA AL TRATAMIENTO FARMACOLOGICO
DE LA EPILEPSIA INFANTIL

P. Aguilera-L6pez, J. Ramos-Lizana, F.J. Aguirre-Rodriguez,
E. Cassinello-Garcia
Hospital Torrecérdenas. Almeria.

Objetivos. Conocer |a respuesta de los pacientes epilépticos a los
sucesivos regimenes terapéuticos y laincidencia de epilepsiaintra-
table. Pacientes y métodos. Estudio de observacion de cohortes
prospectivo. Criterios de inclusion: todos |os pacientes menores de
14 afios que consultaron en nuestra unidad por dos 0 mas crisis epi-
Iépticas no provocadas entre 1994 y 2004. Criterios de exclusion:
pacientes previamente valorados en otros centros, convulsiones
neonatales, errores congénitos del metabolismo y enfermedades
neurodegenerativas. Definiciones. control: remision inicial de dos
afos sin recurrencias posteriores, salvo las relacionadas con inten-
tos de supresion de la medicacion; epilepsia intratable: promedio
de a menos una crisis a mes durante 18 0 méas meses, a pesar del
empleo de dos 0 mas farmacos en la méxima dosis tolerada. Resul-
tados. Se incluyeron 343 pacientes. La probabilidad de alcanzar el
‘control’ calculada mediante curvas de Kaplan-Meier fue del 70y
86% alos 5y 10 afios, respectivamente. El 59% de |os pacientes se
controlaron con el primer régimen terapéutico empleado. Tras el
fracaso del primer régimen, todavia se logro el control con sucesi-
VOs regimenes terapéuticos en el 39% de los casos; tras € fracaso
del segundo, en el 23%, y tras el fracaso del tercero, en € 12%. Un
8,7% de los pacientes cumplieron criterios de intratabilidad. Con-
clusiones. Laincidencia de epilepsiaintratable en lainfancia es del
9%. L a respuesta a sucesivos regimenes terapéuticos es mejor de lo
que sugieren algunos estudios previos.

C0.43

TRATAMIENTO CON ESTIRIPENTOL EN EPILEPSIAS
INFANTILESREFRACTARIAS

J.J. Garcia-Pefias? M.L. Ruiz-Falco Rojas?,

L. Gonzdlez Gutiérrez-Solana?, A. Duat-Rodriguez 2,

J. Lara-Herguedas  J. M. Serratosa

2 Hospital Infantil Universitario Nifio Jests. ® Fundacién Jiménez Diaz.
Madrid.

Objetivo. Conocer la eficaciay la seguridad del estiripentol (STP)
como tratamiento coadyuvante de las epilepsias infantiles refracta-
rias. Pacientes y métodos. Revision retrospectiva de las historias
clinicas de 10 pacientes consecutivos menores de 18 afios de edad
tratados con STP entre enero de 1997 y mayo de 2008. En todos los
casos, se analizan: edad, sexo, tipo de crisis, tipo de sindrome epi-
|éptico, tratamientos antiepilépticos previos, patologia neurol égica
asociada, respuesta terapéutica y posibles efectos adversos. En
todos | os pacientes, se realizaron controles periddicos de analiticay
nivel es de medicacion concomitante. Resultados. Todos |os pacien-
tes tenian edades comprendidas entre los 4 y los 15 afios. Todos |os
pacientes mostraban mas de un tipo semioldgico de crisis epil épti-
cas. 6 casos presentaban un curso clinico compatible con sindrome
de Dravet y en los cuatro restantes se trataba de epilepsias parciales
refractarias multifocales. Todos |os pacientes partian de una polite-
rapia de 3 farmacos antiepilépticos (FAE). La media de FAE
empleada habia sido de 6. Todos los casos tenian retraso mental de
grado variable. En 8 pacientes existiéo méas de un 50% de reduccion
de lafrecuencia global de crisis, incluyendo 3 casos que quedaron
libres de crisis. Todos los nifios presentaron algun tipo de efectos
adversos (EA), siendo la somnolencia, la ataxia y la anorexia los
més frecuentes. Conclusiones. El STP es un FAE eficaz frente a
sindromes epil épticos refractarios, como sindrome de Dravet y epi-
lepsia parcial multifocal, pero con una alta tasa de EA y mdltiples
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interacciones farmacol 6gicas (principalmente, con acido valproico,
benzodiacepinas y topiramato).

C0.4.4

EXPERIENCIA INICIAL CON RUFINAMIDA
EN ENCEFALOPATIASEPILEPTICASINFANTILES
REFRACTARIAS

J.J. Garcia-Pefias, M.L. Ruiz-Falco Rojas,

L. Gonzélez Gutiérrez-Solana, A. Duat-Rodriguez,
J. Lara-Herguedas, L. Lpez-Marin

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesiis. Madrid.

Objetivo. Describir la eficacia clinica 'y el perfil de seguridad de
rufinamida (RUF) como terapia afladida en e tratamiento de las
encefalopatias epilépticas infantiles refractarias. Pacientes y méto-
dos. Revision retrospectiva de las historias clinicas de 7 pacientes
pedi&tricos consecutivos menores de 18 afios de edad tratados con
RUF entre junio de 2007 y mayo de 2008. En todos los casos se
analizan: edad, sexo, tipo de crisis, tipo de sindrome epil éptico, tra-
tamiento antiepiléptico previo, patologia neurolégica concomitan-
te, eficacia clinicay posibles efectos adversos (EA). Resultados.
Las edades de los pacientes estaban comprendidas entre 6 y 18
afos. Todos | os casos presentaban distintas combinaciones de crisis
ténicas, atonicas y/o ausencias atipicas. 5 pacientes tenian criterios
clinicos y de electroencefalograma (EEG) claramente compatibles
con sindrome de Lennox-Gastaut (SLG) y los 2 restantes eran ence-
falopatias epil épticas refractarias sin rasgos total mente definitorios
de SLG ni de otros sindromes epil épticos. Todos |os pacientes habi-
an recibido previamente entre 5 y 15 farmacos antiepilépticos
(FAE). 5 pacientes tenian una etiologia definida, incluyendo 3
casos con enfermedad mitocondrial. 5 pacientes presentaron més
de un 50% de reduccién en la frecuenciaglobal de crisis, incluyen-
do 2 casos que quedaron libres de crisis. 4 pacientes presentaron
algun tipo de EA, incluyendo somnolencia, vémitos, anorexia y
movimientos oculares andmal os. En s6lo 1 caso se suspendié €l tra-
tamiento por EA intolerables. Conclusiones. RUF es una alternati-
vaeficaz y seguraparael tratamiento de las encefal opatias epil épti-
casinfantilesrefractariastipo SLG. Los mejores resultados se obtu-
vieron en las crisistonicas y en las crisis atonicas.

C04.5

ESCALA DE DETECCION DE EFECTOSADVERSOS DE
LOSFARMACOSANTIEPILEPTICOSY SU CORRELACION
CON LA ESCALA DE CALIDAD DE VIDA DEL NINO CON
EPILEPSIA

J. Lara-Herguedas, J.J. Garcia-Pefias,

L. Gonzalez Gutiérrez-Solana, M. Ruiz-Falc Rojas,
A. Duat-Rodriguez, L. L6pez-Marin

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesis. Madrid.

Los efectos adversos de los farmacos antiepil épticos (FAE) son fre-
cuentes en los pacientes pedidtricos afectos de epilepsia. Se ha
comprobado que con la ayuda de instrumentos, tales como escalas
0 cuestionarios en relacion con los efectos adversos a los FAE, se
detectan un mayor nimero de estos con respecto a la sola utiliza-
cion de la entrevista en consulta como método de deteccion. En
adultos existen cuestionarios estandarizados y validados sobre los
pacientes afectos de epilepsia; sin embargo, sobre la poblacion
pediatrica no se ha desarrollado ninglin cuestionario al respecto.
Objetivo. a) Validar la escala Adverse Events Profile (AEP) modifi-
cada sobre la poblacion pediétrica como forma de deteccion de los
efectos adversos de los FAE en este grupo de edad, adaptando la
escalaAEP del adulto; b) Estudiar la asociacion entre la puntuacion
de laescalaAEP modificaday laescala de calidad de vida del nifio
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con epilepsia (CAVE), en pacientes que reciben tratamiento farma-
coldgico paralaepilepsia; ¢) Adaptar y validar laescalaAEP modi-
ficada, para su uso en Espafia sobre |os nifios con epilepsia. Mate-
rial y métodos. Estudio prospectivo durante un periodo de tiempo
de 12 meses. Se aplicd laescalaAEP modificadaa 530 nifios meno-
res de 18 arios con epilepsia valorados en nuestra unidad. De cada
paci ente se recogieron variables epidemiol gicas, variables relacio-
nadas con la epilepsia, con € tratamiento recibido y su patologia
comorbida. La escala se aplicd en cada paciente con una periodici-
dad minimade 3 meses. El cuestionario consta de 21 elementos con
cuatro opciones de respuesta.

C0.4.6

EVOLUCION NATURAL DEL SINDROME
DE LENNOX-GASTAUT: REVISION DE 12 CASOS

V. Cantarin-Extremera, J.J. Garcia-Pefias, J. Lara-Herguedas,

A. Duat-Rodriguez, L. Gonzélez Gutiérrez-Solana, M. Ruiz-Falco
Rojas

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesis. Madrid.

Objetivo. Describir la evolucién natural del sindrome de Lennox-
Gastaut (SLG). Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de 12
pacientes consecutivos menores de 18 afios de edad diagnosticados
de SLG entre enero de 1997 y abril de 2008. En todos los casos se
analizan: edad de inicio de las crisis, sexo, desarrollo psicomotor
(DPM) previo, sindrome epiléptico anterior a SLG, tipo de crisisy
su frecuencia, etiologia, tratamientos empleados, nivel cognitivo y
grado de integracion social. Resultados. Seincluyeron 12 pacientes
que cumplian la triada definitoria de SLG —crisis epilépticas poli-
morfas, incluyendo siemprelas crisistonicasy, o bien, crisis aténi-
cas y/o ausencias atipicas; electroencefalograma (EEG) con punta-
onda lenta difusay presencia de ritmos répidos reclutantes en sue-
fio; y afectacion cognitiva y/o conductual evolutiva)—. La edad de
inicio se situ6 en una media de 81 + 56 meses. Se determiné una
etiologia en e 83% de los casos, siendo la encefalopatia hipoxi-
coisquémica perinatal la causa mas frecuente (4 casos). Un 83%
de los pacientes presentd algin sindrome epiléptico previo. El
92% de los nifios tenia un DPM previo aterado. El 100% de los
casos presentaba crisis ténicas, un 91% ausencias atipicasy un 83%
crisis aténicas. Un 42% de | os nifios mostré estados epilépticos. En
todos | os pacientes fue necesario el empleo de politerapia. Comen-
tarios. El SLG es un sindrome epiléptico pediétrico infrecuente con
unas caracteristicas clinicas y electroencefalogréficas bien defini-
das. Se debe ser estricto alahora de aplicar los criterios diagnosti-
cos de SLG paraevitar €l sobrediagnostico de este sindrome.

C04.7

EPILEPSIA O NEUROPATIA FOCAL

C. Isart-Ferré, E. Escolar-Escamilla, R. Marasescu,
M. J. Gil-Moreno, B. Martinez-Menéndez, A. Pinel-Gonzal ez
Hospital Universitario de Getafe. Getafe, Madrid.

Objetivos. llustrar, através de 2 casos clinicos, cdmo patologias tan
diferentes como la epilepsia o las neuropatias focal es pueden mani-
festarse através de un mismo sintoma. Casos clinicos. Caso clinico
1: nifia de 5 afios, sin antecedentes personales ni familiares de inte-
rés, que comienza a los 3 afios con episodios durante el suefio, en
los que se despierta agitando la mano izquierda, se la coge con la
derechay llora. Los episodios son breves'y se acumulan en brotes,
coincidiendo habitualmente con fiebre. La exploracion neurol 6gica
fue normal. En el video-electroencefalograma (video-EEG) se
observaron brotes de ondas |entas acompafiadas de puntas bilatera-
les de predominio en regiones anteriores. Se diagnostico de epilep-
siafocal frontal con crisisfocales simples. Caso clinico 2: nifiade 4
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anos, sin antecedentes personales ni familiares relevantes, que
comienza en diciembre de 2007 con episodios somnicos de dolor
en la mano izquierda, que le despiertan por la noche Ilorando.
Exploracion neurolégica sin alteraciones. El electromiograma
(EMG) fue compatible con un sindrome del tinel del carpo bilate-
ral en grado moderado en miembro superior izquierdo (MSl) y gra-
ve en miembro superior derecho (MSD). Conclusiones. Las crisis
de Ilanto durante el suefio son muy frecuentes en la infancia, y no
suelen deberse a problemas neurol6gicos. Sin embargo, cuando se
acomparian de otros sintomas menos habituales, debe considerarse
la posibilidad de patologia neurolégica subyacente. Las crisis
somatosensoriales son infrecuentes en los nifios; més todavia el
sindrome del tanel del carpo, pero hay que pensar en ellos cuando
| 0s episodios paroxisticos son tan estereoti pados, como en |os casos
presentados.

C0.4.8

DIAGNOSTICO MOLECULARY TRATAMIENTO
TEMPRANO DEL SINDROME DE DRAVET: RESPUESTA
DE LA EPILEPSIA Y EVOLUCION DEL DESARROLLO
PSICOMOTOR

R. Sanchez-Carpintero, J. Narbona, N. Crespo, E. Urrestarazu,
J. Iriarte
Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

Objetivos. La posibilidad de realizar €l diagnéstico molecular en el
70-80% de casos de sindrome de Dravet ha permitido su deteccion
precoz, favoreciendo el uso temprano de farmacos adecuados para
el control delascrisis. Mostramoslaevolucién del desarrollo psico-
motor en 5 pacientes en los que € diagndstico y € inicio de una
pauta terapéutica agresiva se realizaron en el primer afio de vida.
Pacientes. Se presentan 5 pacientes con sindrome de Dravet confir-
mado en el primer afio de viday seguidos hasta edades entre 18 y 48
meses. La mutacién del gen SCN1A es truncante en un solo pacien-
te y missense los otros cuatro. 3 pacientes tienen electroencefal o-
grama (EEG) normal v, 2, ateraciones multifocales. El tratamiento
ha combinado topiramato y acido valproico desde la sospecha diag-
nostica, en 3 casos. A pesar del control precoz de las crisisen 3
pacientes, el desarrollo cognitivo de los nifios ha evolucionado con
un ritmo menor del esperado. El control de las crisisy laevolucion
cognitiva no parecen relacionarse con € tipo de mutacion encontra-
do. Conclusiones. El diagndstico precoz del sindrome de Dravet
ayuda en la seleccion de los farmacos méas adecuados para controlar
las crisis. No obstante, el control temprano de las crisis no parece
evitar larepercusion del sindrome en el desarrollo psicomotor.

C0.4.9

SINDROME DE WEST: EVOLUCION DE 33 CASOS

H. Alarcon-Martinez, C. Casas-Fernandez, E. Martinez-Sal cedo,
R. Domingo-Jiménez, T. Vicente-Santos, A. Puche-Mira,

M.D. Teva-Galan

Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia.

Introduccion. El sindrome de West (espasmosinfantiles + hipsarrit-
mia), tiene etiologia sintomética (ES) o presumiblemente sintomé&
tica (EPS). Objetivos. Revisamos retrospectivamente los casos
atendidos en una Seccion de Neuropediatria de referencia de enero
de 2000 a marzo de 2008, analizando etiologia, evolucidn clinicoe-
lectroencefalogréfica y tratamiento. Resultados. Total casos: 33.
Sexo: 15 varones-18 mujeres. Edad diagnéstico: 23/33: 3-9 meses
(16 < 6 meses). Incidencia: 2-3 casos/afio. Motivo consulta: 28/33
crisis, 5/33 retraso psicomotor. Etiologia: 25/33 ES —9 hipoxia-
isquemia perinatal (HI), 6 sindrome de Down (SD), 5 malformacio-
nes sistema nervioso central (SNC) (MS), 3 esclerosis tuberosa
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(ET), 1 sindrome deAicardi (SA), 1 accidente cerebrovascular agu-
do (ACVA)—, 8/33 EPS. Resonancia magnéticaen 33/33. En 7/8 de
EPS realizamos screening metabolico —sangre-orina-liquido cefa-
lorraquideo (LCR)—, en 2/8 glicosaminoglicanos-oligosacaridos en
orina, en 3/8 cariotipo. Fenotipo epiléptico inicial: 24/33 espasmos
infantiles-EEG hipsarritmico (7/8 EPS, 6/6 SD, 4/5MS, 3/3 ET, 2/9
HI, 1 SAy 1ACVA), 7/33 crisis parciades-EEG multifocal (6/9 HI,
1/8 EPS), 1/33 espasmos con paroxismo-supresion inicia (1/9 HI)
y 1/33 crisis parciales-EEG focal (1/5 MS). Evolucion: 10/33 epi-
lepsiarefractaria (3/9 HI, 3/5MS, 2/6 SD, 1/3 ET, 1/8 EPS) varian-
do de hipsarritmia-espasmos a registro multifocal-mdiltiples fenoti-
pos de crisis y finalmente EEG focal con actividades bésicas coti-
dianas (ABC) lentificadas-crisis parciales. 32/33 retraso psicomo-
tor/encefalopatia, 1/33 normalidad madurativa (ET). Discusién. El
porcentagje ES (76%)/EPS (24%) es similar a resto de series. La
incidencia anual se mantiene, descendiendo la etiologia HI, sin
hallar casos de origen neurometabdlico. La vigabatrina controlalas
crisis, fundamentalmente en ET y SD, pero sus efectos adversos
provocaron inicialmente un descenso de empleo, impidiendo esta-
blecer un protocolo terapéutico.

C0.4.10

DESCARGA SUBCLINICA RITMICA DEL
ELECTROENCEFALOGRAMA ENADULTOS
EN UN PACIENTE DE EDAD PEDIATRICA

S. Zarzoso-Fernandez @, L. Mérquez-De La Plata?,

A.P. Polo-Arrondo 2, P. Castro-De Castro @ M. Vézquez-Lopez 2,
G.Arriola®

@Hospital General Universitario Gregorio Marafién. Madrid.

b Hospital General Universitario de Guadalajara. Guadalajara.

Introduccion. La descarga subclinica ritmica del electroencefalo-
grama (EEG) en adultos (SREDA) consiste en una alteracion no
epileptogénicaen el patrén del EEG, sin alteraciones clinicas aso-
ciadas. Se trata de un hallazgo excepciona en la infancia. Caso
clinico. Varén de 5 afios de edad sin antecedentes personales de
interés, en estudio por crisis febriles atipicas con EEG previos
normales, y en tratamiento con &cido valproico. En un EEG ruti-
nario de control, se detecta una actividad ritmica, bruscamente al
inicio del suefio y durante la vigilia, de 4-7 ciclos por segundo,
sobre la region parietotemporooccipital derecha de 60 minutos de
duracion, con cese brusco, y sin acompafiarse de clinica neurol 6-
gica ni sufrimiento poscritico. Durante el episodio registrado, la
exploracion neuroldgica es rigurosamente normal, y la actividad
bioeléctrica de fondo esta entre limites normales. Se repitieron
varios EEG de control y un EEG continuo durante 24 horas,
observandose persistencia de la actividad ritmica, incluso en vigi-
lia, sobre los dos hemisferios de forma espontanea o con la hiper-
ventilacion, sin existir correlacion clinica. Se realiz6 una resonan-
cia magnética (RM) cerebral y posteriormente, tomografia por
emision de positrones (PET) normales. A los 7 meses, se objetivo
desaparicién de la alteraci6n electroencefal ografica. Una hermana
del paciente presento crisis febriles similares, con €l mismo trata-
miento y con EEG normales. Conclusiones. El patrén observado
en los EEG es compatible con SREDA. Es relevante tanto €l
hecho de encontrar este hallazgo en un paciente en edad pediétri-
ca, como su duracién en e EEG.
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CO.5.1

MIASTENIA CONGENITA POR DEFICIT DE RAPSINA:
ESPECTRO CLINICO Y RESPUESTA AL TRATAMIENTO

A. Nascimento-Osorio, J. Colomer-Oferil, L. Tuon,

A. Garcia-Ribes, M. Pineda, C. Ortez, J. Mihaylova, J.S. Mlller,
H. Lochmuller

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

Introduccion. La rapsina es una proteina localizada en la placa
motora, cuyafuncion principal es‘enclaustrar’ el receptor de acetil-
colina a la membrana posinaptica. Las mutaciones en € gen de la
rapsina (RAPSN) producen dos fenotipos clinicos de miastenia
congénita: uno de inicio precoz y otro de inicio tardio. Objetivo.
Describir las caracteristicas clinicas y larespuesta al tratamiento de
8 paciente afectos de miastenia congénita por déficit de rapsina.
Pacientes. Forma de inicio precoz: 6 pacientes (9 meses-6 afios).
Todos se presentaron con hipotonia en € periodo neonatal y 4 aso-
ciaron artrogriposis. El principal sintoma fueron |os episodios recu-
rrentes de insuficienciarespiratoria o apneas que precisan ingreso a
cuidados intensivos y ventilacion mecéanica. El tratamiento con
anticolinesterasi cos fue favorabl e; no se han presentado nuevos epi-
sodios en 1-4 afios de seguimiento. Forma de inicio tardio: 2 her-
manos, de 10 y 15 afios. Presentan cuadro de debilidad de cinturas
progresivaalos 7'y 12 afios, respectivamente, con dificultades para
levantarse del suelo y subir escaleras. La respuesta a |los anticoli-
nesterésicos fue parcial y se asocié 3-4 diaminopiridina, consi-
guiendo buena respuesta. El estudio genético mostré la presencia
delamutacion N88K del gen de larapsinaen todos|os pacientes en
homo o heterocigosis. Conclusiones. El déficit de rapsina debe sos-
pecharse en pacientes con episodios recurrentes de insuficiencia
respiratoriay/o apneas, asi como en pacientes con debilidad de cin-
turas y creatincinasa (CK) normales. El tratamiento con anticoli-
nesterésico debe ensayarse con precaucion lo antes posible.

C0.5.2

MUTACIONESEN EL GEN MITOFUSIN 2 CAUSA
UNA FORMA GRAVE DE CHARCOT-MARIE-TOOTH 2A
CON AFECTACION DIAFRAGMATICA

J. Colomer-Oferil, A. Nascimento, M. Pons, A. Abeledo,
C. Llarena, C. Ortez, M. Castro-Gago
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. Mutaciones en el gen mitofusin 2 (MFN2), codifica-
dor de una GTPasa de la membrana interna mitocondrial, causa
principalmente dos fenotipos de enfermedad: el Charcot-Marie-
Tooth 2A (CMT2A) y la neuropatia motora y sensitiva tipo VI
(HMSN V1). Presentamos dos pacientesde CMT 2A, con mutacion
confirmada en el gen MTN2, ambas gravemente discapacitadas y
con afectacion diafragmética. Pacientes y método. L as dos pacien-
tes de sexo femenino, de 17 y 19 afios, respectivamente pacientes |
y I1, presentaron unaclinicasimilar. Ambas anduvieron antes de los
17 meses. A los 3 afios iniciaron dificultades para caminar con
deformidades en los pies y atrofia en la musculatura mas distal de
las extremidades inferiores. La enfermedad progresd en las dos,
afectando la musculatura intrinseca de las manos y también la pro-
ximal, desarrollando una grave escoliosis y conduciendo a las
pacientes al uso de la silla de ruedas antes de los 12 afios. Ambos
precisaron ayuda para las actividades de la vida diariay € uso de
sistema de bipresion positiva (BIPAP) debido a una insuficiencia
respiratoria restrictiva con afectacion diafragmética. Estudios elec-
trofisiolégicos: en ambas se confirmé una neuropatia periférica de
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caracter axona y afectacion del nervio frénico. Estudios genéticos:
se confirmaron, respectivamente, mutaciones en heterocigosis:
p.V7051 (c.2113G > A) y p. P251L (c.572C > t) en e en MFN2.
Conclusién. La afectacion diafragmética se ha excluir en cualquier
paciente afectado de neuropatia axonal, a objeto de prevenir serias
complicaciones respiratorias. La asociacion del CMT 2A y afecta
cion diafragmética no se habia descrito.

CO.5.3

NEUROPATIASDESMIELINIZANTES POR MUTACIONES
PUNTUALESDEL PMP22Y MPZ: INICIO PRECOZ
Y FENOTIPO VARIABLE

H.H. Galvez-Quifiénez, C.I. Ortez-Gonzalez,
A. Nascimento-Osorio, J. Colomer, | Oferil
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccion. Las neuropatias hereditarias constituyen un grupo de
trastornos genéticamente heterogéneos que comparten un fenotipo
clinico similar, caracterizado por: debilidad y atrofia de muscul atu-
ra distal, generalmente con deformidades esqueléticas y afectacion
delasensibilidad distal. Cléasicamente se han dividido en dos gran-
des grupos —Dick & Lamber 1975: neuropatias hereditarias moto-
rasy sensitivastipo |, (NHSM 1) y neuropatias hereditarias motoras
y sensitivastipo 1| (NHSM I1)—. Objetivo. Describir 5 pacientes con
diagnéstico de NHSM de tipo desmielinizantes con mutacion pun-
tual de los genes PMP22 y MPZ, con un fenatipo clinico de apare-
cimiento temprano y una evolucidn que varia entre ellos. Pacientes
y métodos. Describimos pacientes de edades comprendidas entre 7
y 25 afios de edad, sin antecedentes de consanguinidad paterna, sin
incidencias en €l periodo neonatal y que presentan una neuropatia
desmielinizante que aparece entre el segundo y tercer afio de vida.
Resultados. L os estudios €l ectromiograficos demostraban una neu-
ropatia desmielinizante. La presentacion clinica varié desde la pre-
senciade pies cavos y discreta retraccion aquilea hasta la incapaci-
dad de deambulacion. El estudio de proteina C reactiva (PCR), des-
cartd duplicacién o delecion del gen PMP22. Se procedi6 a secuen-
ciar los genes PMP22 y MPZ mediante la técnica DHPL C (denatu-
ring high performance liquid chromatography), encontrando muta-
ciones puntuales en ambos genes. Discusion. La relacién fenotipo
genotipo es dificil de definir, por ser una enfermedad heterogénea
tanto genética como clinicamente [7]. Esto queda demostrado en
nuestros pacientes, ya que comparten mutaciones en el mismo gen
y, sin embargo, la gravedad varia entre ellos.

CO.54

CLINICA-GENETICA FRENTE A BIOPSIA MUSCULAR

EN 13 CASOS DE ATROFIA MUSCULAR ESPINAL INFANTIL
N. Martinez-Espinosa, C. Sierra-Corcoles, R. Parrilla-Mufioz,

V. Sanchez-Fuentes, C. Martinez-Padilla, J. De La Cruz-Moreno
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. La atrofia muscular espina infantil (AME) es una
enfermedad neurodegenerativa hereditaria por ateracion del gen de
supervivenciade lamotoneurona (SMNL1). Su clasificacion (tipos 0,
I, I, 111) viene determinada por la edad de aparicion y la gravedad
delos sintomas. Objetivo. Analizar |as caracteristicas del diagnosti-
co de AME infantil en nuestra unidad. Material y métodos. Revi-
sion retrospectiva de los casos diagnosticados entre 1998 y 2007,
analizando variables clinicas, paraclinicasy evolutivas. Resultados.
Casos totales: 13 (mujeres 4/13, varones 9/13). Edad a diagnosti-
co: periodo peri/neonatal (3/13), 1-6 meses (4/13), 7-24 meses
(4/13), > 24 meses (2/13). Clinica: trastorno de lamarcha/debilidad
muscular (2/13); no adquisicién de la bipedestaci én/deambul acién
(4/13); hipotonia, leve movimiento de extremidades con ligera difi-
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cultad respiratoriay de succion (4/13); gran hipotonia, ausencia de
movimientos respiratorios, artrogriposisy fractura de huesos largos
(3/13). Electromiograma (EMG): patrén neurégeno 10/13, normal
1/13. Biopsia muscular: compatible 9/13, no realizada 4/13 (reali-
zacion directa de estudio genético en 3/13). Genética molecular:
incompleta 1/13, compatible 8/13 (delecién homocigotaexon 7 gen
SMIN1 5/13). Necropsia: 1/13. Diagnéstico: AME tipo 0 3/13, AME
tipo | 3/13, AME tipo Il 5/13, AME tipo Il 2/13. Evolucién: falle-
cimiento por insuficiencia respiratoria 6/13 (AME tipo 0-1), no
acanzan bipedestacion 4/13 (AME tipo I1), evolucidn desconocida
desde hace 4 afios 2/13 (AME tipo 111). Conclusiones. Resaltar la
importancia de la genética para un diagnéstico precoz, consejo
genético/prenatal y evitar en lo posible las biopsias musculares.

CO.5.5

POLINEUROPATiA CRONICA DESMIELINIZANTE
EN BROTES: A PROPOSITO DE UN CASO

J. Alarcon-Alacio 2 S.I. Pascua-Pascual °, M.J. Gonzdlez-Iglesias?,
C. Sanchez Fernandez-Bernal 2, P. Marin-Martinez ©

3 Hospital San Rafael. ® Hospital Universitario La Paz. Madrid.

¢ Clinica Nuestra Sra. Del Rosario. Albacete.

Objetivo. Las polineuropatias desmi€linizantes inflamatorias croni-
cas (PIDC) son patologias poco frecuentes en lainfancia. Unafor-
ma de presentacion es en formade brotes con recuperacion, normal-
mente parcial, entre ellos. Presentamos un caso clinico con peculiar
evolucion y respuestaal tratamiento. Caso clinico. Paciente queini-
ciaalaedad de 11 afios con un cuadro de varios dias de evolucion
de debilidad progresiva en miembros. En la exploracion presentaba
una tetraparesia de predominio proximal con arreflexia. El andlisis
deliquido cefa orraquideo (L CR) mostro disociacién albuminocito-
I6gica. Electromiograma (EMG) compatible con polirradiculoneu-
ropatia desmielinizante. Estudio de otras causas de polineuropatia
(PNP) aguda negativo. Tras un ciclo de inmunoglobulinas IV se
recupera de forma completa. A los 3y 6 meses presenta dos episo-
dios clinicamente superponibles a primero, con recuperacién com-
pleta tras tratamiento con inmunoglobulinas. EMG repetidos mos-
traron datos de PIDC cronica. Tras €l tercer episodio se decide tra-
tamiento con ciclos periodicos de inmunoglobulinas cada tres
meses. En €l tercero de estos ciclos presenta un cuadro de exantema
con pérdida de conocimiento, que se interpreta como posible reac-
cion alérgica. Se decide suspender €l tratamiento y actitud expec-
tante. Tras dos afios asintomética, clinicamente, pero con EMG dte-
rado, presenta un nuevo episodio similar alos previos con respuesta
igualmente completa ainmunoglobulinas. Conclusion. LaPIDC en
brotes es una entidad raraen lainfancia, paralaque se han propues-
to diversos tratamientos. Las inmunoglobulinas es el més utilizado.
Lapautano esta claramente estableciday puede estar condicionada,
€omo en nuestro caso, por € curso clinico.

CO.5.6

MIOSITISAGUDA POSTINFLUENZA.
PRESENTACION DE TRES CASOS CLINICOS

G. Chumbe-Soto, F. Satrustegui-Gamboa
Centro de Salud de Mendillorri. Pamplona.

Introduccion. La miositis benigna aguda, descrita por primera vez
en 1957 por Lundberg, se asocia frecuentemente a infeccion virica.
La clinica de la gripe por virus influenza varia segin la edad y
exposicion previa @ mismo virus. En los nifios la gripe es una
enfermedad aguda, sin complicaciones. Pero, una complicacion de
lagripe por virus influenzae B es la miositis aguda. Objetivo. Revi-
sar €l diagnostico diferencial ante la pérdidabrusca delamarchaen
nifios previamente sanos, considerando patologias de variable gra-
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vedad y prondstico. Casos. Presentamos 3 casos de nifios visitados
en un Centro de Salud-Atencién Primaria. Todos varones, consul-
tan por rechazo a caminar o ponerse de pie. Los 3 presentaron cua-
dro infeccioso previo y se aislé € virusinfluenza tipo B en cultivo
de aspirado nasal. Dos nifios (3 y 5 afios) siguieron una evolucion
muy favorable, recuperando completamente la marcha en 3y 2
dias, respectivamente. Al tercero (de 17 meses), con desarrollo
motor lento, cognitivo normal, se le aflade esta miopatia aguda.
Realizaba marcha lateral con apoyo cuando, de formabrusca, rehu-
s6 la bipedestacion con dolor en pantorrillas, durante 1 semana.
Conclusiones. Lamiositis aguda postinfluenza es inicialmente muy
alarmante; pero, a diferencia de otras patologias graves, el cuadro
clinico es caracteristico: dolor y/o debilidad muscular de localiza-
cién selectiva en masas musculares de extremidades inferiores
(EEII), con reflejos osteotendinosos (ROT) normales y creatin-
fosfocinasa (CPK) muy elevada. Su identificacion oportuna puede
evitar pruebas sofisticadas o agresivas y tratamientos innecesarios,
ya que recuperan espontaneamente la normalidad en menos de 1
semana.

Sesion 6, viernes 19 de septiembre
de 16:00a 17:00 h

C0.6.1

ESTILO COMPORTAMENTAL AL INICIO DEL SEGUNDO
ANO DE VIDA: ESTUDIO RETROSPECTIVO EN
ESCOLARESAFECTOS DE TRASTORNO POR DEFICIT

DE ATENCION E HIPERACTIVIDAD

S. Magallén?, N. Crespo-Eguilaz 2 M. Ecay 2 M.L. Poch-Olivé®,
J. Narbona ®

2 Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona. ® Hospital San Pedro. Logrofio.

Objetivos. Estudiar laposible relacién entre el perfil comportamen-
tal de escolares afectos de trastorno por déficit de atencidn e hipe-
ractividad (TDAH) y el estilo de conducta que poseian a principio
del segundo afio de vida. Sujetos y métodos. L os padres de 50 nifios
afectos de TDAH y los de 30 controles han contestado una version
espariola del Toddler Behaviour Questionnaire (TBQ) acerca de
Sus percepciones retrospectivas de la conducta de sus hijos al inicio
del segundo afio de vida. Los elementos del TBQ se han agrupado
mediante un andlisisfactorial. Se han estudiado las diferencias (t de
Student) de los scores del TBQ entre ambos gruposy se ha aplica-
do un andlisis de correlacion maltiple entre las puntuaciones en el
TBQ y en la escala del manual diagnéstico estadistico IV (DSM-
IV)-ADHD (attention-deficit-hyperactivity disorder). Resultados.
Segun la percepcion de sus padres, los nifios afectos de TDAH,
como grupo, habian mostrado, a principio del segundo afio, un
estilo de conducta diferente del de los nifios del grupo control (p <
0,05); estas diferencias se daban en | as siguientes dimensiones con-
ductuales: regularidad, adaptacion alo novedoso, humor y estabili-
dad durante el juego. Conclusiones. Los resultados de este estudio
retrospectivo preliminar deben interpretarse con precaucion. Sin
embargo, esta investigacion sugiere que determinadas dimensiones
del repertorio conductual en la nifiez temprana son indicadoras de
un posible TDAH en €l futuro y, en consecuencia, podrian ser Utiles
para orientar la educacion en esta etapa.
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C0.6.2

DESARROLLO EMOCIONAL Y COGNITIVO EN NINOS
PREMATUROSY NACIDOSA TERMINO; INFLUENCIA
DEL CONTEXTO DE SOCIALIZACION

C.Villar-Vera® M. Andrés-Celma? S. Borraz @,

M. Castell6-Pomares? A. D’ Ocon-Jiménez °, S. Simé-Teufel P

2 Hospital Clinico Valencia. ® Facultad de Psicologia. Universidad de Valencia.
Valencia.

Objetivo. Se presenta un estudio exploratorio sobre aspectos infanti-
les y maternos relacionados con e establecimiento de una relacion
temprana madre-hijo adecuada y saludable, que promueva un gjuste
emocional-cognitivo en € bebéy le proteja de problemas en su de-
sarrollo. Se pretende profundizar en los aspectos que hacen que un
bebé pueda ser considerado como una pruebamas dificil de las habi-
lidades de crianza. Material. Se obtiene una muestra de 30 lactantes
de 6 meses de edad corregida, siendo 15 de ellosnacidosatérminoy
15 pretérmino. Se excluyen pacientes con malformaciones congéni-
tas, o con patologia neurologica grave en e periodo neonatal, que
pueda interferir de forma acusada en la interrelacién social. Méto-
dos. La valoracion se basa en la relacion entre variables infantiles
(desarrollo emocional, cognitivo y temperamento) y su contexto de
sociadlizacion (estilo de interaccién materno-infantil sensibilidad-
control, y estado emociona materno). Paraello, serealizaunaexplo-
racion neurol dgica, se aplican escalas de valoracion infantil (escalas
de desarrallo, escalas de calificacion conductual del temperamento
infantil), valoracion materna (escala sobre factores que afectan ala
parentalidad) y valoracion de los patrones de interaccion madre-
hijo/a (codigos de interaccién temprana materno-infantil), mediante
encuesta, exploracion y soporte audiovisual. Resultados y conclusio-
nes. En los resultados preliminares se aprecia unamenor maduracion
en e grupo de prematuros, tanto en su desarrollo cognitivo como
emocional, asociado a su estado neurol 6gico, afectando a los patro-
nes de interaccion temprana madre-hijo/a.

C0.6.3

ANALISISDE UNA POBLACION INFANTIL DE 7A 14ANOS
DIAGNOSTICADA DE TRASTORNO POR DEFICIT

DE ATENCION CON HIPERACTIVIDAD Y CONTROLADA
ENATENCION PRIMARIA

E.M. Jiménez-Pérez 2 |. Lostal °, N. Martinez-Hernandez ®,

C. Puig®, D. Royo 2 JL. Pefia-Segura? J. Lopez Pison 2

2 Hospital Infantil Miguel Servet. ® Centro de Salud Actur Oeste. Zaragoza.

Objetivo. El trastorno por déficit de atencion con hiperactividad
(TDAH) presenta una amplia variabilidad diagndsticay terapéutica
por parte de los profesionales implicados. Se pretende analizar la
prevalencia, caracteristicas clinicas, tratamiento terapéutico y pro-
blemética de seguimiento de una poblacion infantil diagnosticada
de TDAH controlada en un Centro de Salud urbano. Material y
método. En una poblacion de 1.755 nifios entre 7 y 14 afios pertene-
cientes a 3 cupos de Pediatria de la misma Area de Salud y locali-
zados en poblacion urbana, se han seleccionado |os nifios diagnos-
ticados de TDAH, independientemente de quien haya realizado
dicho diagnostico y que cumplian criterios de déficit de atencion
y/o hiperactividad. Resultados. L os nifios diagnosticados de TDAH
fueron 57, el 3,2% de los nifios de 7-14 afios. La edad media de la
primera consulta fue 7 afios. El 89,4% inici6 tratamiento farmaco-
I6gico, siendo e tiempo medio de demora de 20 meses, con amplia
variabilidad de dias hasta 10 afios. El metilfenidato fue el farmaco
de eleccion, y un 15,8% requirid asociar risperidona por trastor-
nos de conducta. El diagnostico y seguimiento en 22,8% de los
casos se realizd exclusivamente por parte del pediatra, e 63,1%
conjunto con neuropediatray un 45,6% requirio consulta en Salud
Mental Infanto-Juvenil. Discusién. Creemos que €l papel del pedia-
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tra es importante para € diagndstico inicial y comienzo precoz de
tratamiento farmacol dgico. En casos de dudas diagndsticas, de comor-
bilidad o de mala evolucidn, debe pedir valoracion por Neuropedia-
tria 0 Salud Mental. Es deseable una adecuada coordinacién entre
los especialistas implicados y Educacion.

C0.6.4

TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION CON
HIPERACTIVIDAD: REMISION FRENTE A RESPUESTA
SEGUN TRATAMIENTO

F. Pérez-Alvarez, C. Serra, C. Timoneda-Gallart

Hospital ICSUniversitari Dr. J Trueta de Girona.

Fundacié NeuroPsicoPedagogia C Vidal. Institut de Recerca sobre la Qualitat
de Vida UdG. Girona.

Introduccion. Respuesta es la mejoria cuantificada de los sintomas
en a menos un 25%, desapareciendo €l criterio del manual diag-
nostico estadistico (DSM)-1V de mala adaptacion. Remision es el
estado asintomatico con medicién normalizada. La mayoria de las
escalas utilizan 18 sintomas del DSM-1V y unapuntuacion de 0 a 3.
Asi, la definiciéon normalizada de remisién sintomética es un valor
medio < 1,1. La remisién comporta una mejor recuperacion con-
ductual, académicay social-funcional acortoy largo plazo. Presen-
tamos un estudio piloto para comparar remision segin la modali-
dad terapéutica empleada, segun protocolo del Texas Children’s
Medication Algorithm Project (J Am Acad Child Adolesc
Psychiatry 2000;39:908-19). Material y método. 60 pacientes, 7-14
afos, diagnosticados de trastorno por déficit de atencién con hipe-
ractividad (TDAH) —SNAP (soluble NSF-attachment protein)-1V-
18- sin trastorno comdrbido psiquidtrico concomitante se clasifica
ron en 2 grupos de 30 segln intensidad de sintomas, punto de corte
de 1,9. El grupo 1 (> 1,9) recibié sdlo medicacion (Concerta®). El
grupo 2 (< 1,9) sdlo intervencién psicopedagdgica humanista-
estratégica que incide en lo cognitivo y conductual. A todos se
administré el DN: CAS (Das-Naglieri Cognitive Assessment
System) (diagndstico cognitivo) antes (basal) y después del trata
miento durante 9 meses. Resultados. Lamejoria en funcion g ecuti-
va fue superior (p < 0,02 ) en el grupo con solo intervencion psico-
pedagdgica. Laremision fue superior en grupo 1 que 2 —p no signi-
ficativa (NS)— Discusion y conclusiones. EI TDAH de menor
intensidad puede remitir con una intervencién que propicie una
mejora de la funcion gecutiva, en tanto que e TDAH de mayor
intensidad requiere de la medicacion para su remision.

C0.6.5

PERFIL NEUROPSICOLOGICO DE LOSPACIENTES
CON DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

C. Reynoso-Flores, B. Rubio-Diaz
Instituto Nacional de Rehabilitacién. México.

Introduccion. La distrofiamuscular de Duchenne (DMD) eslamés
frecuente de |las miopatias infantiles de transmision recesiva ligada
a cromosoma X. El gen afectado, que codifica la distrofina, se
encuentraen el locus Xp21. El nifio afectado con DMD, en los pai-
ses desarrollados, llega con mucha frecuencia a los 20 afios de
edad, por lo que es importante construir un proyecto vital con é y
en su entorno. Estudios han demostrado que los nifios con DMD
tienen dificultades en el &rea cognitiva; un coeficiente intelectual
(Cl) bajo y problemas en memoria a corto plazo. No se han publi-
cado perfiles neuropsicolégicos de los nifios con Duchene y en
nuestra poblacion, y no se han estudiado sus capacidades cognitivas
de forma global. Objetivo. Describir el desempefio neuropsicol 6gi-
co de los pacientes con DMD. Método. Se estudiaron 50 pacientes
con DMD en €l Instituto Nacional de Rehabilitacion (INR), duran-
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te 6 meses, en la consulta externa de Neurologia Pediatrica; se les
realizé una evaluacion del perfil neuropsicol 6gico aplicando prue-
bas psicologicas de inteligencia, atencién, memoria y ansiedad
-WIPPS| (Escala Wechsler para Preescolar y Primaria) WISC-R
(Escala de Inteligencia para nifios-revisada), Neuropsi, Caras,
CMAS-R (Escala de ansiedad manifiesta en nifios revisada)—. Se
analizaron los resultados al terminar de evaluar a todos |os pacien-
tes. Resultados. Se encontré que €l perfil neuropsicoldgico del los
pacientes con DMD tiene diferencias significativas con la mediade
nuestra poblacion. Conclusiones. Redizar e perfil esperado para
los nifios con DMD nos sirve para comparar en la préctica clinica
diariael progreso y deterioro en las habilidades neuropsi col dgicas.

C06.6

TRATAMIENTO DE LOSTICSCON LEVETIRACETAM, EN
NINOSY ADOLESCENTES CON SINDROME DE TOURETTE

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

N. Mufioz-Jarefio ®, B. Calleja-Pérez

aHospital La Zarzuela. Madrid. ® Hospital de Guadalajara. Guadalajara.
¢ Atencion Primaria.

Objetivos. Evaluar la utilidad y conveniencia del uso de levetirace-
tam (LVT) para el tratamiento de los tics en pacientes con sindrome
de Tourette (ST). Material y métodos. Estudio de 29 pacientes con
ST querecibieron en algin momento LVT parael control delostics.
Recogemos las siguientes variables: edad a inicio del tratamiento,
sexo, edad de diagnostico, tratamientos previos y concomitantes,
situacion al inicio —escaladeticsdeYae (ETY) y escala de impre-
sion global clinica modificada (CGIM)—, la situacion clinica alos
3 meses mediante las mismas escalas, la impresion clinica médica
de megjora, la presencia de efectos adversos y la persistencia o aban-
dono (por intoleranciao ineficacia) del tratamiento en laUltimarevi-
sion realizada. Resultados. La edad media de los pacientes estudia-
dos fue de 12 afios; 25 varones (86%) y 4 mujeres (14%). Recibie-
ron 800-3.000 mg/diade LV T. De los 29 pacientes, 21 nifios (72%)
mejoraron segun losvaloresdelaETY y laCGIM. El andlisis esta
distico pudo confirmar unamejorasignificativacon p < 0,001 enlas
valoresdelaETY y CGIM. En 3 casos se retir6 € tratamiento por
efectos adversos. Conclusiones. El tratamiento con LVT puede ser
una aternativa en € tratamiento de los tics en pacientes con ST. Se
deben redlizar estudios en muestras mas amplias para establecer el
beneficio y los pacientes candidatos al tratamiento.

POSTERS |

Sesion 1, viernes 19 de septiembre
de 08:30 a 09:00 h

Pl.1.1

EPILEPSIA DE INICIO ENTRE EL MESY LOSTRESMESES
DE VIDA: NUESTRA EXPERIENCIA DE 11 ANOS

R. Pérez-Delgado, B. Sebastian-Torres, A. Garcia-Oguiza,

R. Cabrerizo-De Diago, A. Olloqui-Marco, J.L. Pefia-Segura,

J. Lépez-Pison

Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. El prondstico de la epilepsia esta determinado funda-
mentalmente por la etiologia, y se asocia en general una evolucion
peor a comienzo precoz de las crisis. Pacientes y métodos. En este
trabaj o se revisa nuestra experiencia en epilepsia en nifios nacidos
tras el 1-1-97 y que presentaron la primera crisis no sintomética
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aguda antes de enero de 2008 entre 1y 3 meses de edad. Se anali-
zan especialmente desde el punto de vista etiol dgico, electroencefa-
logréficoy evolutivo. Resultados. Dentro del periodo de estudio se
incluyen 18 casos con el diagnéstico de epilepsiay primera crisis
entre el mesy los tres meses de edad. 13 (72%) son epilepsias sin-
tomédticas y 4 (22%) criptogénicas. 1 caso corresponde a espectro
de sindrome de Dravet con la mutacion en heterocigosis ¢829 T>G
€277G del gen SCN1A. 2 de los sintométicos se correspondieron
con errores congénitos del metabolismo (deficiencia de biotinidasa
y sindrome de Leigh), 2 fueron de etiologia infecciosay los 9 res-
tantes (69%) encefalopatias prenatales. Del total, 3 presentaron un
patron electroencefal ogréfico burst-supression y 4 hipsarritmia. En
cuanto al desarrollo psicomotor, 9 (50%) tienen un grave retraso
psicomotor, 2 fueron fallecimientos y 4 no siguen controles. 2 pre-
sentan un retraso psicomotor leve y sélo 1 caso (el sindrome de
Dravet) tiene un desarrollo psicomotor normal, aunque es de espe-
rar el deterioro cognitivo. Conclusiones. Nuestra experiencia es
compatible con lo descrito en labibliografia acerca de la mala evo-
lucién de epilepsias de inicio muy precoz en lainfancia.

PI.1.2

CONVUL SIONES NEONATALES:

NUESTRA EXPERIENCIA DE 3ANOS

J. P. Garcia-lfiiguez, 1. Montejo-Gafian,

I. Ruiz Del Olmo-lzuzquiza, A. De Arriba-Mufioz,

M.B. Fernandez-Vallejo, J.L. Pefia-Segura, J. L 6pez-Pisdn,
V. Rebage-Moisés

Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Objetivos. Andlizar las convulsiones neonatales y la actuacion
seguida de acuerdo alos protocol os actuales. Pacientes y métodos.
En el periodo 2005-2007 ingresaron 166 pacientes neurol 6gicos en
laUnidad Neonatal, destacando: prematuridad (34,3%), sufrimien-
to fetal agudo (22,3%) y convulsiones 33 (21,7%). Se analizan los
pacientes convulsivos. Resultados. No diferencias por sexo. Edad
gestacional media 36,7 semanas, peso medio 2.576 g; evidencian-
dose mayor peso y edad gestacional que en €l resto de pacientes
neurolégicos (p < 0,001). Parto distécico en e 65,5%, precisando
reanimacion el 34,5%. Sufrimiento fetal en €l 20,7%, Apgar < 4 a
los 5 minutos en el 10,3%. Iniciaron las convulsiones antes de las
48 horas de vida el 67,9%, €l 10,7% entre las 48 horas y los 7 dias
y €l 21,4% después de la semana. Predominio de crisis ténicas y
clonicas. Exadmenes complementarios. ecografia transfontanelar
anormal en € 31%, tomografia axial computarizada (TAC) y/o
resonancia magnética (RM) alteradas en € 37,9%. En las convul-
siones de etiologia desconocida se realiz6 estudio neurometaboli-
co. Tratamiento: fenobarbital en el 86,2%, precisando la mitad aso-
ciacion de otros anticonvulsionantes. En 3 pacientes se realizo
ensayo terapéutico con piridoxina, &cido folinico y biotina, en 1
también piridoxa fosfato, sin encontrarse respuesta. Etiologia
encefalopatia hipoxicoisquémica 5 casos (15,1%), accidente cere-
brovascular (ACV) 5 (15,1%), meningitis 4 (12,1%), hemorragia
peri-intra ventricular del pretérmino 3 (9%), hemorragia intracra-
neal 3 (9%), malformaciones del sistema nervioso central (SNC) 2
(6%), 1 hiperamoniemia sin filiar (3%), causa desconocida 10
(30,3%). Conclusiones. Se discute el protocolo diagndstico-tera-
péutico en las convulsiones neonatal es, indispensable para una ade-
cuada asistencia.
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P1.1.3

EVOLUCION NATURAL DE LAS CONVUL SIONES
NEONATALES: REVISION DE 38 CASOS

M.C. Amigo-Béllo, J.J. Garcia-Pefias, R. Pardo-De LaVega,
E.M. Fernandez-Fernandez, G. Solis-Sanchez
Hospital de Cabuefies. Gijén, Asturias.

Introduccién. Las convulsiones neonatales (CN) constituyen un
problema neurol 6gico importante que requiere diagndstico y trata-
miento precoz. Objetivos. Describir las caracteristicas clinicas y
etioldgicas de las CN en nuestro medio. Pacientes y métodos.
Revision retrospectiva de las historias clinicas de 38 nifios meno-
res de 28 dias de vida con CN en el periodo comprendido entre
enero de 1998 y diciembre de 2007. En todos |os casos se anali-
zan: edad de inicio de las crisis, sexo, tipo de crisis, etiologias
implicadas, tratamientos empleados y evolucion. Resultados.
Encontramos 38 pacientes diagnosticados de CN, 13 mujeresy 25
varones. 15 de ell os fueron prematuros. Las crisis ocurrieron en las
primeras 24 horas en 31 casos. El tipo de crisis mas frecuente fue-
ron las crisis sutiles (25 casos) y, ademas, éstas se asociaron a otro
tipo de crisis en 22 casos. Laetiologia principal fue la encefal opa-
tia hipoxicoisquémica (EHI) en 21 casos. Se utilizé como farmaco
de primer nivel el fenobarbital (PB) en 33 de los pacientesy en 13
se preciso asociar un segundo farmaco (principa mente, fenitoina).
En su evolucion posterior, 17 pacientes no desarrollaron secuelasy
los 21 restantes presentaron distintas combinaciones de retraso
psicomotor, pardlisis cerebral infantil y/o déficit neurosensorial.
Conclusiones. La EHI sigue constituyendo la causa mas frecuente
de CN. El PB sigue siendo el farmaco de eleccion como primer
nivel de tratamiento, aunque requiere asociacion de otros farmacos
en un alto porcentaje de casos. Es fundamental reconocer las CN
clinicamente para iniciar tratamiento precoz que evite secuelas
neurol 6gicas permanentes.

Pl1.1.4

CONVUL SIONESNEONATALES
POR GANGLIOGLIOMA DESMOPLASTICO

J.V. Sotoca-Fernandez, C. Carrascosa-Romero, M. Sorli-Garcia,
M. Mayordomo-Almendros, T. Cros-Ruiz De Galarreta,

V. Calatayud-Pérez

Complejo Hospitalario Universitario de Albacete. Albacete.

Objetivo. El ganglioglioma desmoplastico infantil (DIG) es un
tumor intracraneal extremadamente raro (89 casos recogidos en la
bibliografia), que fundamentalmente afecta a menores de 2 afios,
aunque puede presentarse a cualquier edad, incluyendo el periodo
neonatal. Presentamos un recién nacido cuya primera manifesta-
cion clinicafueron las convulsiones con apnea central. Destacamos
laimportancia de la Neurorradiol ogia en las convulsiones neonata-
les de causa no filiada. Caso clinico. Varén previamente asintomé
tico que alos 17 dias de vida inicia episodios repetidos y autolimi-
tados, consistentes en apnea'y movimientos ténicos ocularesy pal-
pebrales con hipotonia posterior, que cedieron tras tratamiento con
fenobarbital. El estudio inicial (hemograma, bioguimica basica,
ionograma, estudio &cido-base y puncién lumbar) resultdé normal.
Se realizo electroencefalogramay ecografia cerebral transfontane-
lar, sin ateraciones. La resonancia magnética cerebral (RMC) evi-
dencié una tumoracion polilobulada en la base de craneo, exten-
diéndose a la orbita, e Iébulo tempora y e pedinculo lateral
izquierdo. Se procedio6 alareseccion completadel tumor, cuya his-
tologia fue diagndstica para ganglioglioma desmoplésico. Conclu-
siones. Los tumores cerebrales no se incluyen, en lostextos de refe-
rencia, entre las causas de epilepsia neonatal . Por la elasticidad del
craneo presentan escasa sintomatologia y gran tamafio, siendo
habitual lamacrocefaliaal diagnostico. Los DIG asocian frecuente-
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mente convulsiones, ya que lairritacion cerebral circundante o sus
componentes neuronales pueden ser intrinsecamente epileptogéni-
cos. A pesar de su excepcionalidad y debido a su gravedad, reco-
mendamos la realizacion de RMC alos neonatos con crisis epilép-
ticas de etiologia no filiada, independientemente de la normalidad
en el electroencefalogramay la ecografia cerebral.

PI.1.5

EVOLUCION DEL ENCEFALOGRAMA EN EPILEPSIA
PARCIAL BENIGNA ATIPICA CON ALTERACIONES
DEL LENGUAJE

J. M. Corredera, M. Polo-Marin, R. Almendral-Doncel,
A. Verdu-Pérez
Hospital Virgen de la Salud. Toledo.

Caso clinico. Varon de 8 afios de edad que inicid con primeracrisis
epilépticaalaedad 6, siendo diagnosticado de epilepsia benigna de
la infancia (EBI) rolandica tratado con carbamacepina (CBZ) y
buen control clinico. Presenta de forma stibita cuadro de trastorno
en la articulacion del lenguaje y tonicidad, con babeo y anomias
frecuentes, que progresa pese aunainicial mejoria con tratamiento
logopédico. Selerealizanuevo estudio encefalografico y es deriva
do anuestro servicio por sospecha diagnéstica de sindrome de Lan-
dau Kleffner. Clinicamente se aprecia lenguaje disartrico, torpeza
motora con caidas frecuentes sin causagparentey mioclonias de miem-
bros inferiores (MMII). El electroencefalograma (EEG) de suefio
muestra un trazado de fondo lento y actividad paroxisticarolandica
bilateral, que no llega a constituir un estado eléctrico. Dada la per-
sistente preservacion de la capacidad de comprension se considerd
como diagndstico mas probable una epilepsia parcia benignaidio-
pética atipica. Laretirada de la CBZ y su sustitucion por clobazan
en dosis Unica nocturna ha conllevado una normalia del lenguaje y
lamejoria de lamarcha. Conclusiones. Se presenta un caso de epi-
lepsia parcial benigna atipica. Ante el deterioro del lenguaje (aso-
ciado al tratamiento con FAES) parece recomendable laretirada de
lamedicacion o bien el tratamiento con CBZ en dosis Unica nocturna.

Pl.1.6

EPILEPSIA EN PARALISIS CEREBRAL: TIPOSDE CRISIS,
SINDROMESEPILEPTICOSY EVOLUCION CLINICA

O. Garcia-Campos, A. Camacho-Salas, R. Simon-De Las Heras,
F. Mateos-Beato, J. Cruz-Rojo, J.D.L. Cruz-Bértolo
Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid.

Objetivos. Describir las caracteristicas de laepilepsiaen lapardlisis
cerebral (PC) segun €l esquema diagnadstico paralas personasy cri-
sis epilépticas de la ILAE (Liga Internacional Contrala Epilepsia)
de 2001. Métodos. Estudio descriptivo longitudinal delos datos cli-
nicos de los pacientes epilépticos de un registro de PC con base
poblacional. Se clasifican los pacientes basado en los tipos de cri-
sis, tipos de sindromes epilépticos y etiologia. Resultados. De 103
pacientes con PC, 29 eran epilépticos. La mediana para la edad de
inicio de la epilepsia fue de 14,5 meses. Esta edad fue menor para
los espéticos bilaterales que paralos espéticos unilaterales (8 frente
a 22 meses). Un 40% tuvo su primera crisis antes del afio de edad.
Un 30% de los pacientesinici6 con un estado epilépticoy € 17,6%
tuvo un estado epiléptico posteriormente. Se observaron crisis
generalizadas en el 53% Yy focales en el 65% de los casos. El tipo de
sindrome maés frecuente fue la epil epsia sintomética focal neocorti-
cal, seguida del sindrome de West y del sindrome de Lennox. Un
21% tuvieron un sdlo episodio epiléptico. La mayor parte de los
pacientes no teniacrisisalos 5y 10 afios. En un 30% se uso polite-
rapia. A los 10 afios, el 65% tenian la epilepsia controlada. Conclu-
siones. La epilepsia en la PC es de aparicién precoz, y con mayor
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incidencia de crisis continuas y de sindromes epil épticos catastrofi-
cos que en la poblacién general. No obstante, se consigue controlar
aun 65% de | os pacientes.

PI.1.7

EPILEPSIA FRONTAL NOCTURNA AUTOSOMICA
DOMINANTE. DETECTADA FAMILIA CON MUTACION
SER248PHE DEL GEN CHRNA4

|. Pitarch-Castellano, J. Juan-Martinez, F. Gonzdlez-De La Rosa,
H. Azzi, A. Zufiiga
Hospital Universitario La Ribera. Alzira, Valencia.

Introduccion. La epilepsia frontal nocturna autonémica dominante
(EFNAD) es una de | as epilepsias que puede diagnosticarse genéti-
camente por mutaciones en el gen CHRNA4 situado en el cromoso-
ma 20q13.3. Se caracteriza por crisis motoras durante el suefio, que
aparecen en lainfanciay persisten en la edad adulta. A menudo se
confunden con trastornos del suefio, parasomnias o alteraciones
psiquiétricas. Caso clinico. Se presenta una paciente de 6 afios con
semiologia clinica sugestiva de crisis frontales al inicio del suefio,
con registros electroencefal ogréficosinterictales eictales sin locali-
zacion del foco epiléptico y estudio de neuroimagen normal. La
madre de |a paciente en tratamiento psiquiatrico con antidepresivos
y antiepilépticos por clinicasimilar desde laadolescencia, sin diag-
ndstico claro por registros electroencefalogréficos normales. Se
realiza determinacion genética ante sospecha de EFNAD, siendo la
paciente heterocigoto para la mutacion Ser248Phe del gen
CHRNAJ. Asi, pudo diagnosticarse y tratarse correctamente tanto a
la madre como ala hija. Conclusiones. a) La dificultad en €l diag-
nostico de algunas epilepsias hace que los pacientes acaben siendo
tratados como pacientes psiquiétricos; de ahi la gran importancia
de la semiologia clinicay su conocimiento; b) El electroencefalo-
grama (EEG) interictal es frecuentemente normal e incluso el EEG
ictal no siempre detecta la actividad epileptiforme en la EFNAD.
Es una entidad que debe sospecharse cuando hay varios casos fami-
liares y diagnosticarse correctamente por la genética; ¢) Importan-
ciade comunicar las diferentes mutaciones encontradas para poder
comparar fenotipos clinicos.

P1.1.8

DIFERENCIASENTRE PACIENTES EPILEPTICOS

Y NO EPILEPTICOSEN UN REGISTRO DE PARALISIS
CEREBRAL DE BASE POBLACIONAL

O. Garcia-Campos, A. Camacho-Salas, R. Simon-De Las Heras,
F. Mateos-Beato, E. Infante-L6pez, J.D.L. Cruz-Bértolo

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid.

Objetivos. Comparar |as caracteristicas clinicas de los nifios epilép-
ticos y no epilépticos incluidos en un registro de pardisis cerebral
(PC) de base poblacional. Métodos. Estudio transversal alos5 afios
sobre los nifios incluidos en un registro de PC. La PC fue clasifica-
dade acuerdo con los criterios del Surveillance of Cerebral Palsy in
Europe (SCPE). Se utilizaron las escalas Gross Motor Function
Classification Scale y la Bimanual Fine Motor Function para la
motricidad gruesa y fina, respectivamente. Resultados. De 103
pacientes con PC, 29 tenian epilepsia (29,29%). Los epilépticos
tenian mayor edad gestacional (39 frente a 33 semanas, p < 0,05) y
mayor peso (2.730 frente a 1.910 g, p < 0,05) que los no epilépti-
cos. No se encontraron diferencias en la afectacién motora gruesa,
en lapuntuacion de Apgar alos5y alos 10 minutosy en la presen-
cia de convulsiones neonatal es entre los epilépticos y |os no epilép-
ticos. Un 40% de | os espésticos unilaterales, 21,7% de | os espéticos
bilaterales, 60% de los discinéticos y ninguno de |os ataxicos teni-
an epilepsia. Habia una mayor tendencia a haber estado ingresado
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en la Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales (UCIN) (p =
0,059). En cambio, se observd mayor porcentaje de pacientes con
alteraciones cognitivas y alteraciones visuales y mayor afectacion
de lamotricidad fina. Existia ademas mayor prevalencia de malfor-
maciones congénitas y de sindromes o ateraciones cromosomicas
entre los epilépticos. Conclusiones. La lesion cerebral parece ser
mas grave en nifios con epilepsia, ya que suelen asociar otros défi-
cit neurolégicos. Los registros aportan a clinico un mejor conoci-
miento de los pacientes con PC.

Sesion 2, viernes 19 de septiembre
de 08:30 a 09:00 h

Pl.2.1

NARCOLEPSIA, NO TODO ESEPILEPSIA

V. Garcia-Sanchez, M .J. Salado-Reyes, M. Ley-Martos
Hospital Universitario Puerta del Mar. Cadiz.

Introduccion. La narcolepsia es un trastorno poco frecuente en la
infancia, que en ocasiones puede orientarse y tratarse como crisis
epilépticas. Caso clinico. Nifio de 9 afios que desde hace 4 afios
presenta episodios de somnolencia diurna excesiva e incontrol able,
diaria, junto con suefio nocturno fragmentado, con alucinaciones
hipnagégicasyy trastornos de conducta. Asocia episodios de pérdida
de tono muscular mientras se rie, con caida posterior. Tratamiento
con valproico ineficaz. Antecedente personales (AP): enuresis diur-
na, encopresis. Adenoidectomizado. Roncador. Obesidad. Gineco-
mastia. Resistencia insulina. Aceleracion constituciona del creci-
miento y pubertad adelantada. Suefio fragmentado. Obesidad exd-
gena, indice de masa corporal (IMC) R 176%, acantosis axilar,
ginecomastia bilateral, Tanner 11 (G2P2Aa&). Neuroldgica: normal.
Polisomnografia sindrome de apnea obstructiva del suefio (SAQS),
electroencefalograma (EEG) y resonanciamagnética (RM) craneal:
normal. Estudio latencias miltiples: actividad sustituida por ondas
lentas en fase de suefio delta a los segundos de despertarlo, sin
pasar por estadios anteriores, ocurriendo en 5 ocasiones en que se
le despierta. No es capaz de despertarse para hiperventilar ni con-
tar, ni con la estimulaciéon luminica intermitente (ELI). Fases de
suefio inadecuado que interrumpe lavigiliasin fasesfisiol 6gicas de
suefio lento. Estudio HLA (histocompatibility locus antigen): Por-
tador DRB1*1501/DQB1*0602 y DQB1*0301. Juicio clinico:
hnarcolepsia-cataplgjia. Tratamiento: metilfenidato, con mejoria
clinica. Conclusiones. Ante un cuadro de hipersomnia en un varén
obeso y roncador, hemos de realizar un diagnostico diferencial que
incluya SAOS, narcolepsiay el sindrome de Kleine-Levine. Laaso-
ciacién HLA es un factor genético importante de predisposicion a
lanarcolepsia, y hemos de redlizarlo ante la sospecha diagndstica,
siendo de utilidad para orientar el diagnéstico.

Pl.2.2

EVOLUCION NATURAL DE LOSESTADOSEPILEPTICOS
QUE REQUIEREN INGRESO EN UNIDAD DE CUIDADOS
INTENSIVOS: PRESENTACION DE 66 CASOS

V. Cantarin-Extremera, J.J. Garcia-Pefias, M. Ruiz-Falcd Rojas,
L. Gonzélez Gutiérrez-Solana, A. Duat-Rodriguez, L. Lopez-Marin
Hospital Nifio Jesis. Madrid.

Objetivo. Describir las caracteristicas epidemiol égicas e investigar
los factores prondsticos de mala evolucion en el estado epiléptico
(SE). Pacientes y métodos. Revision retrospectiva de los pacientes
menores de 18 afios diagnosticados de SE entre enero de 1996 y
diciembre de 2006 ingresados en la Unidad de Cuidados Intensivos
Pediétricos (UCIP). Se recogieron los datos en relacion con las
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variables epidemioldgicas, clinicas, pruebas complementarias, tra-
tamiento y secuelas a largo plazo. Se consideré SE refractario
(SER) cuando la crisis se prolongd durante a menos 60 minutos
después de haber recibido dosis apropiadas de una benzodiacepina
y de un antiepiléptico de segunda linea. Resultados. La poblacion
total que se estudia fue de 66 casos de SE, incluyendo 34 pacientes
(51%) con SER. Laincidencia més elevada de SE fue en menores
de 2 afios de edad (40%). El 56% eran varones. Se registré una
mortalidad del 6% (4 pacientes) y de secuelas del 65% de |os casos
(43 pacientes). Las Unicas variables relacionadas con mal prondsti-
co fueron |a existencia de antecedentes personal es de encefa opatia
(p=0,001) y laduracién delas crisis (p = 0,04). Conclusiones. La
gran mayoria de los casos de SE se presentaron en nifios menores
de 2 afios. Los SE refractarios se producen con mas frecuencia en
los que tienen antecedentes de encefal opatia, etiologias no sintoméa
ticas y manifestaciones clinicas parciales. Los SE refractarios pre-
sentan ateraciones definidas en electroencefalograma (EEG) y
resonancia magnética (RM) cerebral, y hasta un 88% de estos
pacientes presentan secuelas alo largo de su evolucién. Lamortali-
dad esta asociada a una etiologia sintomatica remotay progresiva.

Pl1.2.3

OPCIONESTERAPEUTICASEN EL SINDROME DE ESTADO
DE MAL ELECTRICO DURANTE EL SUENO LENTO:
REVISION DE 55 CASOS

J.J. Garcia-Pefias, M. Rodrigo-Moreno, J. Lara-Herguedas,
L. Lopez-Marin, A. Duat-Rodriguez,

L. Gonzalez Gutiérrez-Solana, M.L. Ruiz-Falco Rojas
Hospital Infantil Universitario Nifio Jesiis. Madrid.

Objetivos. Describir las opciones terapéuticas que existen para €l
sindrome de estado de ma eléctrico durante e suefio lento
(EMESL), analizando su perfil de eficaciay seguridad. Pacientesy
métodos. Revisién retrospectiva de las historias clinicas de 55
pacientes consecutivos menores de 18 afios de edad diagnosticados
de EMESL entre enero de 1995 y mayo de 2008. En todos |os casos
se andlizan: tratamientos empleados, efectos adversos de las distin-
tas terapias, y evolucion clinicay de electroencefalograma (EEG).
En todos los pacientes, se realizé estudio de video-EEG-poligrafia
de suefio. El EMESL se diagndéstico mediante | os criterios de Tassi-
nari (actividad difusa continua de punta-onda lenta, entre 1-3 Hz,
que aparece durante el suefio lento y que ocupaal menos un 85% de
éste; evidencia de deterioro neurocognitivo y persistencia de la
punta-onda continua en al menos 2 registros evolutivos de EEG de
suefio). La eficacia de las terapias se valoré segin pardmetros de
control de crisisy desaparicion del EMESL. Resultados. Las opcio-
nes terapéuticas incluyeron farmacos antiepilépticos (FAE) como
acido valproico (VPA) (en 45 casos), clonacepam (CNZ) (en 15),
clobazam (CLB) (en 50), etosuximida (ESM) (en 40), lamotrigina
(LTG) (en 25), topiramato (TPM) (en 15) y levetiracetam (LEV)
(en 27); prednisona (en 30), hormona adrenocorticotropa (ACTH)
(en 8) e inmunoglobulinas intravenosas (IGIV) (en 7). Se utilizé
politerapia de FAE en 49 casos. Conclusiones. Existen pautas hete-
rogéneas de tratamiento y ninguna es totalmente superior a las
otras. Los mejores resultados se encuentran con politerapias de
VPA, CLB, ESM y/o LEV. Es dificil definir cuando se deben usar
los inmunomodul adores.
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Pl.2.4

EPILEPSIA PARCIAL ATiPICA DE LA INFANCIA.
EXPERIENCIA CON LEVETIRACETAM EN DOS CASOS

E. Miravet-Fuster, M.A. Grimalt-Calatayud, G. Pico-Fuster,
M.A. Ruiz-Gémez
Hospital Son Dureta. Palma de Mallorca.

Objetivos. La epilepsia parcia benigna atipica de la infancia
(ABPE) es poco frecuente. Suele iniciarse en preescolares, asocia
varios tipos de crisis y un electroencefalograma (EEG) similar al
del sindrome de Lennox-Gastaut. Presentamos 2 casos resistentes a
varios farmacos antiepil épticos (FAE) que respondieron satisfacto-
riamente a levetiracetam. Casos clinicos. Caso 1: varén de 3 afios
con crisis parciales smples. EIl EEG muestra un foco rolandico
derecho. Seinicia acido valproico con buenarespuesta. A las sema-
nas aparecen crisis con generalizacion secundaria que ocasionan
caidas continuas. EI EEG muestra complejos generalizados punta-
onda a 1-2 Hz. Se afiade topiramato y posteriormente corticoides
orales, sin respuesta. Se trata con clonazepam intravenoso con
mejoria en € trazado, sin respuesta clinica. Se decide cambio de
acido valproico por levetiracetam, siendo la mejoria clinicay eléc-
trica muy significativa. Caso 2: nifia de 5 afios con crisis parciales
con generalizacién secundaria. En el EEG se observan anomalias
epileptiformes en areas centrotemporales de predominio izquierdo
gue aumentan significativamente durante el suefio. Se inicia trata-
miento con acido valproico, persistiendo las crisisy empeorando el
EEG, presentando frecuentes complejos de punta-onda generaliza-
da. Se decide introducir levetiracetam y retirar &cido valproico,
desapareciendo las crisis y mejorando significativamente el EEG.
Conclusiones. LaABPE causa gran morbilidad a pesar de su buen
prondstico final. Suele ser resistente alos FAE clésicos, por o que
es importante conocer su respuesta a los nuevos. Proponemos €l
empleo de levetiracetam como farmaco de primera linea ante la
sospecha de esta entidad.

P1.2.5

EPILEPSIA MIOCLONICA GRAVE DE LA INFANCIA
(SINDROME DE DRAVET). A PROPOSI TO DE CUATRO CASOS

A. Santana-Artiles, R. Rial-Gonzdlez, L. Toledo-Bravo
De Laguna, J.C. Cabrera-Lopez, M. Marti-Herrero
Hospital Materno Infantil de Canarias. Las Palmas de Gran Canaria.

Introduccion. Epilepsia que comienza con crisis febriles recurren-
tes sin respuesta a tratamiento, que pasan a ser afebrilesy se acom-
pafian de deterioro muy importante de funciones psicomotoras.
Caso 1. Nifiade 3 afios, desde |os 8 meses numerosas crisis febriles
y posteriormente afebriles. No respuesta a tratamiento. Desarrollo
psicomotor normal hasta los 3 afios, cuando comienza con retraso
en el lenguaje e involucién cognitiva. Exploracion fisica (EF): nor-
mal hastalos 3 afios. Perimetro craneal (PC): el ectroencefalograma
(EEG), neuroimagen y neurometabdlico, normales. Caso 2. Nifia
de 5 afios comienza alos 5 meses con crisis convulsivas generaliza-
das inicialmente febriles, incluyendo 5 estados y luego afebriles. A
partir del afio, retraso psicomotor y del lenguaje. EF: escasa activi-
dad propositiva, no sedestacion. No comprende ni obedece 6rdenes
simples. Hipotonia generalizada. Reflejos osteotendinosos (ROT)
vivos. PC: EEG: foco rolandico derecho. Caso 3. Nifia de 3 afios
con crisisfebrilesy afebriles desde |os 4 meses, refractarias a medi-
cacion con 3 estados febriles. Torpeza motoray retraso en el len-
gugje desde el primer afio. EF: leve hipotonia basal con torpeza
motora. PC: EEG: foco tempororrolandico. Caso 4. Nifio de 18
afos con numerosas crisis febriles y afebriles desde |os 6 meses de
vida, tratamiento antiepiléptica sin respuesta. A los 13 afios trata-
miento quirdrgico sobre el hipocampo. Desde los 18 meses retraso
en el aprendizaje y € lenguaje. Disminucion del nimero de crisis
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tras la intervencion. Actualmente 2-3 por afio. PC: EEG: foco cen-
tro temporal derecho. Diagndstico en todos los casos: mutacion gen
SCN1A delasubunidad o1 del canal de Na+ dependiente de volta-
je en cromosoma 2¢24. Conclusion. Presentamos 4 casos de Dravet
confirmados por genética. Debemos considerar esta entidad ante
nifios con convulsiones febriles recurrentes y refractarias, resaltan-
do lamejor evolucion tras la cirugia de uno de los casos.

P1.2.6

CRISISBENIGNASDEL LACTANTE:

¢UNO O VARIOS SINDROMESEPILEPTICOSDISTINTOS?
M. Rodrigo-Moreno, J.J. Garcia-Pefias, M.A. Pérez-Jiménez,
M.L. Ruiz-Falcé Rojas, L. Gonzdlez Gutiérrez-Solana,

A. Duat-Rodriguez

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesis. Madrid.

Objetivo. Describir la evolucion natural de los pacientes con crisis
benignas del lactante, analizando si existen caracteristicas clinicas
o electroencefal ogréficas que permitan diferenciar distintos sindro-
mes epilépticos. Pacientes y métodos. Revision retrospectiva de las
historias clinicas de 10 pacientes consecutivos menores de 2 afios
de edad, valorados en nuestra seccién entre enero de 1997 y mayo
de 2008. En todos | os casos se analizan: edad de inicio, sexo, ante-
cedentes familiares, antecedentes de crisis febriles, tipo de crisis
epiléptica, desarrollo psicomotor (DPM) previo, exploracion neu-
roldgica, hallazgos electroencefalogréficos y de neuroimagen, y
evolucion clinica. En todos |os pacientes, se realizd estudio video-
electroencefalograma (EEG)-poligrafia de suefio. Resultados. Las
edades estaban comprendidas entre los 5y los 15 meses. 5 son varo-
nes 'y 5 son mujeres. Todos los pacientes presentaron semiologia
ictal de crisis parciaes. En 3 casos existian antecedentes familiares
de crisis en periodo neonatal o en edad lactante; todos |os pacientes
tenian un DPM previo y una exploracion neurolégica normales. En
todos los casos € EEG interictal fue normal, salvo en 1 caso, que
presentaba puntas en vértex en suefio. En 7 casos se necesito reali-
zar tratamiento antiepiléptico. Ninglin caso presentd recurrencia de
las crisis tras tratamiento ni cursd con retraso madurativo. Conclu-
siones. No existen diferencias significativas ni en cuanto ala edad,
tipo de crisis, patrones de EEG ni evolucion clinica para clasificar
las crisis benignas del lactante en diferentes sindromes epil épticos,
por lo cual consideramos que se deben agrupar en un Unico sindro-
me incluido en e grupo de las epilepsias idiopéticas dependientes
delaedad.

PL.2.7

ENCEFALOPATIA MIOCLONICA PRECOZ Y SINDROME
DE OTAHARA: ¢UN MISMO SINDROME EPILEPTICO?

M. Mayordomo-Almendros, C. Carrascosa-Romero,

L. Garcia-Villaescusa, J.M. Pardal -Fernandez, B. Godes-Medrano,
|. Onsurbe-Ramirez

Complejo Hospitalario Universitario Albacete. Albacete.

Introduccion. La encefalopatia mioclénica precoz (EMP) y el sin-
drome de Otahara (SO) seinician en el periodo neonatal, predomi-
nando las crisis mioclonicas y los espasmos ténicos en flexion-
extension, respectivamente. El electroencefalograma (EEG) mues-
tra en ambos casos un patron de paroxismo-supresion, existiendo
evolucion desfavorable y refractariedad a tratamiento. Presenta-
mos el caso de una recién nacida que desarroll6 estos dos sindro-
mes epilépticos en su evolucion clinica. Caso clinico. Embarazo
normal. Recién nacido a término (RNT). REA IV. APGAR 2/4.
Asfixia perinatal grave. Encefaopatia hipoxicoisquémica (EHI)
grave con convulsiones tonicas en extension de extremidades y de
chupeteo con desviacion de la mirada, movimientos de pedaleo y
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natatorios. Tratamiento con fenobarbital y fenitoina. EEG (72 h):
depresion de actividad bioeléctrica, arreactiva a estimulos. Reso-
nancia magnética (RM) cerebral (72 h): afectacion de ganglios
basales, isquemia profunda. 15 dias vida: crisis mioclénicas. EEG:
patron brote-supresion. Con diagndéstico de EMP se asocia pirido-
xinay clobazan, con respuesta parcial. 2 meses: crisis de espasmos
en flexién, persistiendo patron brote-supresién, compatible con
SO. Se sustituye clonacepan por clobazan y se asocia vigabatrina,
cediendo los espasmos. Tomografia axial computarizada (TAC):
encefalomalacia quistica. Discusion. Asistimos a la evolucion cli-
nica de encefalomalacia quistica progresiva secundaria a EHI. La
EMPy el SO presentan un mismo patrén electroencefal ogréfico,
resultando dificil diferenciarlos, por lo que algunos autores inclu-
yen las encefal opatias epil épticas precoces como una misma enti-
dad. La presencia en nuestro caso de crisis mioclonicas con evolu-
cion posterior a espasmos en flexion, coincidiendo con aparicion
de anomalias estructurales cerebrales, apoyan que se trate de un
mismo sindrome epiléptico con manifestaciones clinicas diferen-
tes, dependiendo de laedad y el estado lesivo/madurativo cerebral
del paciente.

P1.2.8

DIFICULTADES DIAGNOSICASEN EL SINDROME DE WEST
ASOCIADO A CARDIOPATIA CONGENITA

M.A. Fernandez-Fernandez, R. Mateos-Checa,
M. Madruga-Garrido, B. Blanco-Martinez, M. Rufo-Campos
Hospital Universitario Virgen Del Rocio. Sevilla.

Introduccion. El sindrome de West asocia espasmos infantiles, hip-
sarritmia'y deterioro psicomotor. Presentaincidenciabajay etiolo-
gia variada. Las cromosomopatias son una etiologia reconocida,
pero la asociacién a cardiopatia congénita no aparece descritaen la
bibliografia. Esta asociaciéon puede dificultar considerablemente
un correcto tratamiento de ambos cuadros. Caso clinico. Lactante
sin antecedentes de interés que con 17 dias de vida ingresa con
diagnostico de cardiopatia congénita. Al ingreso presenta rasgos
dismorficosy soplo sistélico 11-111/VI, llegando a requerir atencion
en Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales (UCI-NN). Con 2
meses es intervenida (clampaje adrtico 15 min), sufriendo episodio
defibrilacion ventricular que requirié cardioversion. Presenté evo-
lucion favorable con cierta hipotonia. Con 4 meses presenta varias
crisis epilépticas generalizadas con electroencefalograma (EEG)
con focalidad occipital izquierda y resonancia magnética (RM)
cerebral normal, instauréndose tratamiento antiepiléptico. Consul-
t6 en varias ocasiones por episodios catal ogados de espasmos del
sollozo. Posteriormente, aparece en ecografia cerebral, asimetria
de ventriculos con aumento del |11, en RM aparece dilatacion glo-
bal de sistema ventricular, cisternas basalesy espacios subaracnoi-
deos con imagenes quisticas en linea media y atrofia corticosub-
cortical. Mas tarde, aparece retraso psicomotor, hasta que con 5,5
meses presenta espasmos en extension y EEG con hipsarritmia.
Conclusiones. Las cardiopatias congénitas son |as malformaciones
maés frecuentes en la infancia, y su coexistencia con otras patolo-
gias, debe tenerse en cuenta. El sindrome de West sintomético pre-
senta multiples etiologias, facilitando su coexistencia con otras
patologias. El diagndstico diferencial ante cuadros malformativos
asociados a cromosomopatias debe tener en cuenta otros cuadros
alternativos.
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Sesion 3, viernes 19 de septiembre
de 08:30 a 09:00 h

PI1.3.1

CROMOSOMA 14ENANILLO: EPILEPSIA FOCAL Y
MICROCEFALIA COMO FORMA DE PRESENTACION

J. Alarcon-Alacio 2 B. Martinez-Menéndez °, M.J. Alberto-Alonso &,
C. Sénchez-Gonzélez ¢, R. Herndndez-Cabezon ¢,

D. Diego-Alvarez ¢, C. Gonzélez-Gonzélez ¢

2 Hospital San Rafael. ® Hospital De Getafe. © Sanatorio Nuestra Sra

Del Rosario. ¢ Megalab. Madrid.

Introduccién. El cromosoma 14 en anillo es una patologia extrema-
damente rara que puede manifestarse como microcefalia, retraso en
el crecimiento, retraso mental, rasgos dismarficos, malformaciones
cardiacasy ocularesy déficit inmunitarios, entre otros. Caso clinico.
Nifia de 4 meses, nacida de embarazo y parto normal, sin anteceden-
tes de interés, que ingresa por presentar un episodio consistente en
ruido gutural, rigidez y clonismos de breve duracion. Laexploracion
neurolégica era normal, salvo por la presencia de microcefalia. El
estudio neuroldgico inicial —resonancia magnética (RM), electroen-
cefalograma (EEG) de vigiliay suefio diurno—fue normal. Presenta-
ba reflujo gastroesofégico (RGE) clinico y fue diagnosticada de epi-
sodio de apnea secundario a RGE. Reingresa un mes después por
varios episodios de similares caracteristicas a lo largo de 20 minu-
tos, realizandose EEG de suefio nocturno, que mostré la presencia
de actividad focal roléndicay tempora izquierda. El cariotipo soli-
citado durante su primer ingreso mostré un cromosoma 14 en anillo
(r (14) (p11.2932.3) en todas las metafases estudiadas. El estudio
MPLA mostré una delecion de @ menos 1.3 Mb. Posteriormente se
amplio € estudio descartandose malformaciones cardiacas y ocula
res. Un estudio inmunoldgico mostré déficit de 1gG. Conclusion.
Las crisis epil épticas son un sintoma practicamente constante en los
escasos pacientes publicados con Cr 14 en anillo. Los pacientes sue-
len presentar otras manifestaciones asociadas. En nuestro caso la
microcefaliafue el Unico dato anormal inicial.

P1.3.2

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA DEVASTADORA
EN LA EDAD ESCOLAR: PRESENTACION DE DOS CASOS

N. Gutiérrez-Cruz, J.J. Garcia-Pefias, M.L. Ruiz-Falco Rojas,
L. Gonzélez Gutiérrez-Solana, J. Lara-Herguedas,

M.A. Pérez-Jiménez

Hospital Universitario Nifio Jesis. Madrid.

Objetivos. Describir la evolucion natural de 2 pacientes afectos del
cuadro clinico denominado ’encefalopatia epiléptica devastadora
en la edad escolar’, que se propone actualmente como un nuevo
sindrome epiléptico. Casos clinicos. Caso 1: vardn de 9 afios, pre-
viamente sano, que tras cuadro febril banal presenta unacrisistoni-
cocl6nica generalizada, seguida de otras 6 similares, entrando pos-
teriormente en un estado epiléptico (SE) convulsivo generalizado
refractario. Necesité ingreso en Unidad de Cuidados Intensivos
Pediétricos (UCIP) durante dos meses, requiriendo tratamiento con
10 farmacos antiepilépticos (FAE) distintos, pentobarbital, corti-
coides e inmunoglobulinas. Las pruebas complementarias diagnds-
ticas resultaron negativas. En su evolucidn, desarroll6 epilepsia
parcial frontal refractariay deterioro neurocognitivo significativo.
Caso 2: vardn de 10 afios, previamente sano, que tras cuadro febril
catarral presenta crisis tonicoclénicas generalizadas repetidas en el
plazo de 8 horas, requiriendo ingreso en la UCIP de otro hospital
por SE refractario. Tras un mes de evolucion de SE incontrolable,
setrasladaala UCIP de nuestro centro, donde contindiaingresado 2
meses después. Ha recibido tratamiento con 12 tipos distintos de
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FAE, asi como coma barbiturico, propofol, corticoides, hormona
adrenocorticotropa (ACTH) e inmunoglobulinas. En la actualidad,
persisten crisisparciales con inicio frontal en el electroencefalogra-
ma (EEG) y ocasional generalizacion secundaria. Todos los estu-
dios etiolégicos han sido negativos. El nifio ha desarrollado una
encefalopatia grave con tetraparesia y distonia. Conclusiones. El
cuadro clinico de encefal opatia epil éptica devastadora se debe sos-
pechar en nifios escolares previamente sanos que inician con un SE
refractario tras un proceso infeccioso banal y evolucionan hacia
epilepsiaparcial refractaria con deterioro neurocognitivo.

P1.3.3

SINDROME DE WEST ASOCIADO A DELECIONES
MULTIPLESDEL ADN MITOCONDRIAL

O. Garcia-Campos, A. Palacios-Cuesta, M. T. Garcia-Silva,
R. Simén-De Las Heras, M.A. Martin-Casanueva,

Y. Campos-Gonzélez

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid.

Objetivos. Describir la importancia de valorar las enfermedades
mitocondriales como causa de sindrome de West. Paciente. Nifio
estudiado alos 7 meses de edad por presentar espasmos epil épticos.
Desde los 4 meses se aprecié cuadro caracterizado por pérdida de
sonrisa social y otros hitos madurativos y somnolencia excesiva. A
los 6 meses comenzé con espasmos en flexion, trazado de hipsarrit-
mia en electroencefalograma (EEG) y se diagnosticd de sindrome
de West. En la exploracién destacaba la falta de conexion con el
explorador y una marcada hipotonia. Dentro del estudio etiol 6gico
fue relevante la presencia de hiperlactacidemia, con aumento de la
relacion l&ctico/pirdvico e hiperlactatorraquia, asi como niveles de
carnitina libre y esterificada bajos. En la resonancia magnética
(RM) craneal se aprecio un retraso en la mielinizacion. Se realizd
biopsia muscular, en la que se apreciaba alguna fibra cromo C oxi-
dasa (COX) negativa. El estudio de |a cadena respiratoria demostré
actividades del complgjo | y 1V en limites bajos de la normalidad y
el Southern Blot de ADN mitocondrial detect6 lapresenciade dele-
ciones multiples del ADN mitocondrial. Las mutaciones para
POLG, TWINKLE y ANT1 fueron negativas. En la actuaidad el
pacientetiene 13 afios y, después de laresol ucién favorable del sin-
drome de West, Unicamente presenta un retraso mental levey no ha
vuelto atener crisis epilépticas ni hiperlactacidemia. Conclusiones.
Las enfermedades mitocondriales deben entrar dentro del diagnos-
tico diferencial delaetiologiadel sindrome de West. Existen pocos
casos descritos con deleciones mltiples del ADN mitocondrial y
sindrome de West.

P1.3.4

NINA DE 12~ANOS DIAGNOSTICADA
DE MIGRANA CON AURA

R. Buenache-Espartosa, M. Alegre-Vifias, M.J. Pérez-Rodriguez,
A. Pedrera-Mazarro, P. Quintana-Aparicio,

G. Lorenzo-Sanz

Hospital Ramén y Cajal. Madrid.

Introduccion. El accidente cerebrovascular agudo (ACVA) en la
infanciaesinfrecuente, pudiendo ser secundario adiferentes etiolo-
gias. Caso clinico. Nifia de 12 afios que, tras episodio de cefaea
intensa frontoparietal derecha, presenta pérdida de fuerza en hemi-
cuerpo izquierdo y desviacién de comisura bucal, posterior somno-
lenciay recuperacion parcial de fuerza. Se realiza tomografia axial
computarizada (TAC) craneal (normal), diagnosticandose de
migrafiacon aura. El cuarto dia acude anuestro centro, persiste sin-
tomatol ogia. Hemograma, bioquimica con creatincinasa (CK): nor-
mal. Liquido cefalorraquideo (LCR): bioquimica, lactato y albdmi-
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na: normal. Bandas oligoclonales negativas. Electroencefalograma
(EEG): lentificacion grave en hemisferio derecho. Resonancia
magnética (RM) cerebral: infarto en brazo posterior de cpsula
interna derecha. Ante el diagnostico de ACVA en nifia sin antece-
dentes de riesgo, realizamos estudio completo. Cardiol dgico: eco-
cardiograma transesofégico normal. Metabdlico: homocisteina,
lactato y folato normal. Excluimos causas de vasculitis: ANA (anti-
nuclear antibody), anticuerpos organoespecificos, anticuerpos
antiestreptolisina O (ASLO), factor reumatoide, complemento e
inmunoglobulinas normales. Coagulacién, incluyendo gen pro-
trombina 20210-A normal. Infeccioso: serologias negativas. VVascu-
lar: eco-Doppler: ge carotideo derecho flujo de choque. Angio-
RM: marcada estenosis de carétida interna desde € origen. Angio-
grafia diseccion en carétidainterna derecha. Lanifia, el dia previo
al inicio de la sintomatologia, habia montado en una atraccion de
feria, donde mantuvo flexion laterocervical forzada. Evolucion
favorable con tratamiento antiagregante. Conclusiones. La disec-
cién carotidea puede originarse por un traumatismo menor. Se debe
valorar la posibilidad de un ACVA en lainfancia ante un paciente
con cefaleay sintomas neurol égicos focales persistentes. El infarto
migrafioso deberia considerarse sdlo como diagndstico de exclu-
sidn, tras descartar posibles factores cardiovasculares, infecciosos,
inmunol 6gicos, hematol 6gicos y metabdlicos.

P1.3.5

MENINGITI SVIRICASEN MENORES DE 14 ANOS,
17ANOSDE ESTUDIO

L. Casado-Sanchez, D. Callga-Lopez, T. Raga-Poveda,
E. Dominguez-Bernal, M. Martin-Puerto, M. Herrera-Martin
Hospital General de Segovia. Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. La meningitis es una infeccion del espacio subarac-
noideo y leptomeninges ocasionada por diversos microorgani Smos.
L a aséptica es més frecuente, habitualmente por virus (90% entero-
virus), con resolucién esponténea. Objetivos. Describir meningitis
viricas en menores de 14 afios, valorando posibles asociaciones
entre variables. Material y métodos. 17 afios de historias clinicas de
pacientes menores de 14 afios con meningitis viricas, definidas por
cultivo de liquido cefalorraquideo (LCR) positivo para virus o cul-
tivo de LCR, hemocultivo, frotis 6tico, nasa y faringeo negativos,
con clinica compatible y evolucién favorable sin tratamiento.
Resultados. El 70,7% fueron viricas. No hubo diferencias estadisti-
camente significativas por sexos, tiempo de estudio ni mes de pre-
sentacion. La estancia hospitalaria media fue 4,66 + 2,889 dias. Se
estima media de incidencias de meningitis viricas de 34,9/100.000
menores de 14 afios. Se observa un pico de incidencia en el afio
2006 y otro menor en 2001. La edad media de presentacion fue
86,45 + 37,062 meses (6 afiosy 11 meses). Algunas variables tie-
nen relacion directa con etiologia virica (edad, neutrdfilos, eosing-
filos, peso, talla, monocitos en LCR y glucorraquia). El resto se
relacionan de forma inversa - eucocitos, cayados, indice infeccio-
so, proteina C reactiva (PCR), velocidad de sedimentacion glome-
rular (VSG), células en LCR, polimorfonuclear (PMN) en LCR,
proteinorraquiay score de Boyer— Se encuentra, asimismo, corre-
lacién estadisticamente significativa entre la negatividad del
GRAM Yy las meningitis viricas. Conclusiones. Faltan datos epide-
miol 6gicos sobre meningitis: aunque esta poblacin muestra carac-
teristicas similares a estudios previos, harian falta estudios naciona-
les paravalorar si hay diferencias entre |as regiones espafiolasy las
medidas nacionales.
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P1.3.6

¢ESLA OBESIDAD UN FACTOR DE RIESGO ASOCIADO
CON CEFALEASEN NINOSY ADOLESCENTES?

M. Lafuente-Hidalgo & I. Valencia®, H. Marks ¢?, D. Khurana®,
H. Hardison ®, J. Melvin ®, K. Carvalho ®, F. De Luca®,

A. Legido®

2 Hospital Universitario Miguel Server. Zaragoza. ® & Christopher’s
Hospital for Children. Philadelphia, EE. UU.

Objetivos. Los estudios epidemiol 6gicos en adultos obesos sugie-
ren que la obesidad puede ser factor de riesgo para desarrollar cefa-
leas y/o incrementar su gravedad. El papel de la obesidad en pobla-
cion pediatrica diagnosticada de cefalea no esté establecido. Pre-
tendemos evaluar la prevalencia de obesidad en nifios y adolescen-
tes con cefalea. Métodos. Pacientes diagnosticados de cefalea fue-
ron aleatoriamente seleccionados de la base de datos de Neurope-
diatria. Los datos recogidos incluian: edad, sexo, tipo de cefalea,
gravedad, grado de control, tratamiento profiléctico. El indice de
masa corporal (IMC) fue situado en las gréficas del CDC (Center
for diseases control and prevention). Se definié obesidad como un
IMC &#8805;P95 para €l sexo y la edad. Nuestra prevalencia de
obesidad fue comparada con los valores esperados de |os datos de
poblacion norteamericana de 2003-2004 US NHANES (JAMA
2006;295:1549-1555). Resultados. 200 pacientes fueron incluidos,
82 (41%) varones, 118 (59%) mujeres. Edades entre 2,5 y 20 afios
(media 12,5). Diagnosticos: incluyeron migrafia (comun 72%, cla
sica 10%, complicada 2%) y otros tipos de cefalea (16%). Obtuvi-
mos 46 obesos (23% frente al 17% esperado). En varones menores
de 11 afios, la prevalencia de obesidad fue 29% (17,5% esperado),
en mayores de 11 afios fue 28% (18% esperado). En mujeres, fue-
ron 26% (14% esperado) y 16% (16% esperado), respectivamente.
El IMC no estaba significativamente relacionado con el tipo de
cefalea, gravedad, grado de control o tratamiento. Conclusiones.
Nuestros hallazgos sugieren que la obesidad puede ser un factor
asociado con el desarrollo de cefaleas en nifios y adolescentes varo-
nes, y en preadol escentes mujeres, pero no con su gravedad.

P1.3.7

PREVALENCIA DE ENFERMEDAD CELIACA EN NINOS
CON MIGRARNA

M. Alegre-Vifias & C. Camarero-Salces?, R. Buenache-Espartosa ?,
A. Asensio-Vegas®, G. Roy-Arifio 2 G. Lorenzo-Sanz 2
2 Hospital Ramén y Cajal. ® Hospital Puerta de Hierro. Madrid.

Antecedentes y objetivos. Laenfermedad celiaca (EC) tieneunaadta
incidenciaen nuestro medio, y en un trabgjo reciente han objetivado
una prevalencia de 1/281. Diferentes estudios en adultos han puesto
de manifiesto la asociacién entre EC y trastornos neurol 6gicos, pero
hay pocos trabgjos que hayan valorado laincidencia de EC en nifios
con migraia. Presentamos la fase preliminar de un estudio longitu-
dinal prospectivo en €l que investigamos la prevalencia de EC en
pacientes con migrafia. Métodos. Se estudiaron un total de 285
pacientes con una media de edad de 9,9, que acudian por primera
vez a la consulta de Neurologia Infantil por cefaea. Del total de
pacientes, 176 fueron diagnosticados de migrafia, siguiendo los cri-
terios de laInternacional Headache Society. El resto se diagnostica-
ron de cefalea de caracteristicas tensionales y se utilizaron como
grupo control. En todos|os casos serealizd IgA séricay anticuerpos
antiendomisio (AAE). Los casos positivos fueron confirmados con
biopsia de intestino delgado. Resultados. Todos los pacientes tenian
niveles séricos de IgA normales. Delos 176 pacientes con migrafia,
8 tuvieron AAE positivos. Labiopsiaintestinal demostré la presen-
cia de enteropatia celiaca en todos ellos. La prevalencia de EC en
nuestros pacientes es de 1/22. Conclusiones. Nuestros resultados
demuestran una prevalencia de EC mayor a la esperada en nifios
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con migrafia. Basado en esto, sugerimos realizar cribado de EC en
los nifios con diagndstico de migrafia.

P1.3.8

CLINICA NEUROLOGICA EN NINOSDIAGNOSTICADOS
DE ENFERMEDAD CELIACA

G. Iglesias-Escalera? F. Martin-Del Valle®,

M.L. Carrasco-Marina? M.C. Véazquez-Alvarez 3,
S. Fernandez-Fernandez 2

2 Hospital Severo Ochoa. ® Hospital Infanta Elena. Madrid.

Introduccion. La enfermedad celiaca es una enteropatia sensible a
gluten en individuos genéticamente predispuestos. Diversas publi-
caciones establecen la relacion de esta enfermedad con la afecta
cion del sistema nervioso; aunque la gravedad y la prevalencia no
se han establecido adecuadamente. Objetivo. Conocer |la prevalen-
cia de las distintas enfermedades neuroldgicas en la poblacion
infantil diagnosticada de enfermedad celiaca. Material y método.
Se han revisado las historias de |os nifios menores de 18 afios diag-
nosticados de enfermedad celiaca (criterios de Sociedad Europea
de Gastroenterologia y Nutricion) con afectacion del sistema ner-
vioso en nuestro hospital. Resultados. De 211 pacientes diagnosti-
cados de EC, 19 pacientes (9%) tienen afectacion neurol dgica, con
25 enfermedades neuroldgicas que probablemente no se pueden
atribuir a ninguna otra condicion; incluyen: epilepsia(2), crisis epi-
|épticas aisladas (3), neuropatia periférica (2), enfermedades neuro-
musculares (2), ataxia de Friederich (1), migrafias (2), sindrome
Angelman (1), enfermedades psiquiéatricas (4), retrasos psicomoto-
res (5) y maformaciones congénitas (3). En 3 pacientes se han
encontrado crisisfebriles (2), y crisis parainfecciosas (1), probable-
mente independientes de su enfermedad celiaca. Conclusiones.
Estarevision sugiere la variabilidad de enfermedades neurol dgicas
que ocurren en los nifios celiacos que incluyen epilepsia, enferme-
dades neuromusculares, neuropatias, ataxias, alteraciones del
aprendizaje, migrafias. Son necesarios estudios prospectivos para
poder establecer la asociacion de dichas enfermedades con laEC y
asi determinar larelacion y larespuesta a una dieta libre de gluten.

Sesiobn 4, viernes 19 de septiembre
de 08:30 a 09:00 h

Pl.4.1

LARONIDASA, UNA ESPERANZA DE TRATAMIENTO
EN MUCOPOLISACARIDOSIS1

J. Navarro-Mor6n, V. Garcia-Sanchez, M.J. Salado-Reyes,
M. Ley-Martos, C. Olivera-Avezuela
Hospital Universitario Puerta del Mar. Cadiz.

Introduccion. El tratamiento sustitutivo supone un avance impor-
tante en €l tratamiento de |as enfermedades de acimulo. Presenta-
mos el caso de unalactante mujer de 12 meses de edad, con rasgos
toscos, macrocefalia y cifosis lumbar, que acude a consulta para
estudio preoperatorio previo a cirugia. Antecedentes personales:
embarazo con diabetes gestacional. Cesarea por sufrimiento fetal
agudo. Exploracién: dismorfia facial, rasgos toscos, sin raiz nasal,
perimetro craneal (PC) 50 cm (P95). Hipertrofia amigdalar. Rino-
rrea constante. Leve opacidad corneal. Cifosis lumbar. Hepatome-
gdia de 3 cm. Bisilabos propositivos. Persecucion ocular. Leve
retraso en laadquisicion de ladeambul acion auténomay en lengua
je expresivo. Cociente de desarrollo 100. Estudio cardioldgico:
miocardiopatia dilatada (V1 diastole 39/ sistole 27) con buena fun-
cion ventricular (FE 67%, fraccion acortamiento 30%). Eco abdo-
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men: discreta hepatomegalia. Potenciales evocados auditivos del
tronco encefélico (PEAT): déficit auditivo bilateral de 80 dB. Estu-
dio oftalmol 6gico: opacidad corneal difusa bilateral. Distrofia epi-
telio pigmentario. Estudio traumatol égico: escoliosis lumbar, cifo-
sis dorsolumbar. Espondilolistesis e hipoplasiade cuerpo L2. Estu-
dio respiratorio: apneas. Estudio enzimatico: mucopolisacaridosis
tipo |, deficiencia de afa-iduronidasa (0,19 nmoles’h x mg protei-
na). Pendiente andlisis de la mutacién. Ac antilaronidasa previos al
tratamiento sustitutivo: negativo. Control al tercer mes: 51.200
1gG. Evolucion. Sigue tratamiento sustitutivo enzimético semanal
con laronidasa desde su diagnéstico, durante el cual desarrollo titu-
los de autoanticuerpos no neutralizantes, con descenso de glucosa-
minoglucanos (GAG) en orina, como indicativo de control parcial
de la enfermedad. Actuamente ha recibido trasplante de médula
6sea (TMO) de donante y contindia con su tratamiento sustitutivo.
Conclusiones. Es importante € diagnéstico precoz, €l tratamiento
enzimético sustitutivoy TMO previo al deterioro

Pl.4.2

RESONANCIA MAGNETICA CRANEAL
EN UN CASO DE ENFERMEDAD DE SANDHOFF

R. Veldzquez-Fragua® M.C. Roche-Herrero 8, J. Arcas-Martinez 2,
A. Martinez-Bermejo 2, M.P. Moreno-Anaya? A. Chabés®
2 Hospital La Paz. Madrid. ® Ingtituto de Bioguimica Clinica. Barcelona.

Introduccion. La enfermedad de Sandhoff (GM2) o gangliosidosis
variante 0, es una tesaurismosis lisosomal, autosdmica recesiva,
rara y fatal. El diagnéstico se establece confirmando e defecto
enzimético, pero pueden aparecer ateraciones neurorradiol 6gicas
tempranas, que ayudan en su diagndstico. Caso clinico. Nifio meji-
cano adoptado de 11 meses de edad, con retraso psicomotor grave,
hepatomegalia y mancha rojo cereza macular bilateral. El estudio
en fibroblastos y plasma revel6 un déficit significativo de Beta-
hexosaminidasa. En |a resonancia magnética (RM) los ganglios de
la base mostraron lesiones hiperintensas en T, en el sector de los
putamenes e hipointensas en los tdlamos, pero estas Ultimas hipe-
rintensas en T,. Se apreciaba también una alteracion frontal y tem-
poralmente de la sustancia blanca, con hiperintensidad en T,. Las
sefiales hiperintensas anormales se podian seguir hacia abajo hasta
la region bulbar alo largo de los pedinculos cerebrales y tractos
corticoespinales. Conclusiones. En la enfermedad de Sandhoff hay
una deficiencia en la subunidad Beta de |a hexosaminidasa, |a acti-
vidad total de hexosaminidasasA y B es menor del 2% con acumu-
lo del gangliésido GM2 en €l cerebro, higado, bazo y rifiones. En €l
cerebro la enfermedad de Sandhoff afecta primero a la sustancia
gris, en el sector de los ganglios de labase. Las lesiones talamicas,
se pueden deber a depésito de calcio y las lesiones en sustancia
blanca a la inflamacién provocada por el depdsito de gangliésidos.
Larevision delos casos publicados sugiere que este patrén peculiar
de RM es caracteristico de las gangliosidosis GM2.

P1.4.3

PARAPARESIA ESPASTICA HEREDITARIA CON ATROFIA
MUSCULAR PERONEAL.A PROPOSITO DE UN CASO

M. Mayordomo-Almendros, C. Carrascosa-Romero,
J.V. Sotoca-Fernandez, A. Correas-Sanchez,

J.M. Pardal-Fernandez, |. Onsurbe-Ramirez
Complejo Hospitalario Universitario Albacete. Albacete.

Introduccion. Las paraparesias espasticas hereditarias (PEH) son
trastornos genéticos infrecuentes caracterizados por debilidad y
espasticidad progresiva de miembros inferiores (MMII). Puede
asociarse atrofia peroneal, incluyéndose dentro de las neuropatias
hereditarias sensitivomotoras tipo V de Dick (NHSMV). Revisa-
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mos la hibliografia a propésito de un caso. Caso clinico. Antece-
dentes familiares: padres sanos no consanguineos. Enfermedad
actual: nifio de 6 afios, pies zambos congénitos, que desde los pri-
meros meses de vida presenta atrofia muscular distal en MMII.
Desde |os 4 afios refiere dolor, debilidad e impotencia funcional en
MMIII. Exploracion: pies zambos intervenidos. Atrofia de muscu-
los gastrocnemios, peroneos largos'y tibiales anteriores, con dismi-
nucion global de fuerzay espasticidad MMII. Reflgos osteotendi-
nosos (ROT) patelares vivos. Babinsky bilateral. Hemograma, bio-
quimica (BQ) y creatin-fosfocinasa (CPK): normales. Resonancia
magnética (RM) cerebral y columna: normal. Estudio neurometa-
bélico: normal, descartada enfermedad de Refsum. Estudio neuro-
fisiologico: electronistagmografia (ENG) motora y sensitiva: des-
censo grave de amplitud tras estimulacion de nervios peroneales.
Electromiograma (EMG): sin alteraciones. Conclusiones. El diag-
nostico diferencial de las NHSMV debe realizarse con la PEH de
Strumpell Lorrain. El diagndstico es clinico, con edad de inicio de
sintomas y grado de debilidad variables. La velocidad de conduc-
cién disminuida en nervios motores-sensitivos de MMII en laENG
y la desmielinizacion del nervio sura en la biopsia apoya el diag-
nostico, aunque estos hallazgos no son constantes, por lo que algu-
nos autores sugieren la posibilidad de varios subtipos. Las mutacio-
nes del gen SPG4 de la espastina se encuentran en el 15-40% delas
formas autosomicas dominantesAD y solo en el 12% delas espora-
dicas con espectro genético diferente.

Pl.4.4

TRASTORNOSDEL ESPECTRO AUTISTAY PATOLOGIA
MITOCONDRIAL

C. Gémez-Lado 2 O. Blanco-Barca®, J. Eiris-Pufial 2,

E. Pintos-Martinez 2, Y. Campos-Gonzdlez ¢, M. Castro- Gago @

@ Hospital Clinico Universitario de Santiago. Santiago de Compostela.

b Hospital Xeral Cies. Vigo. ¢ Centro de Investigacion, Hospital 12 de Octubre.
Madrid.

Introduccion. En un alto porcentaje de pacientes la etiologia del
autismo permanece sin aclarar. Se ha observado ocasionalmente la
asociacion entre trastornos del espectro autista (TEA) y patologia
mitocondrial. Objetivo. Comunicar un paciente con un trastorno
autista en el que se evidenci6 una deficienciaen el complejo 1V de
la cadena respiratoria mitocondrial (CRM). Caso clinico. Se pre-
senta un varon de 27 meses remitido para estudio por retraso psico-
motor asociado a un trastorno autista y crisis estereotipadas, con-
sistentes en cese de actividad y ruidos orodeglutorios. Entre las
exploraciones realizadas destacan una resonancia magnética (RM)
cerebral, un cariotipo, estudio genético-molecular de X-fragil,
aminoacidos en plasmay orina, cuantificacion de écidos organicos
en orina, creatina y guanidinoacetato en orina, Si alteraciones.
Debido a una hiperlactacidemia persistente se realizé una biopsia
muscular, en la que se evidenciaron algunas mitocondria alargadas
subsarcolemales con pequefios acimulos intermiofibrilares. La
determinacion de los complejos de la CRM en la muestra muscular
mostré unadeficienciadel complejo V. Conclusiones. Esporédica-
mente se ha observado la asociacion de autismo y trastornos de la
CRM, por lo que se debe considerar esta posibilidad etiol6gica en
losTEA.
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P1.4.5

ATAXIA TELANGIECTASIA. DIAGNOSTICO
CLINICO-BIOQUIMICO-GENETICO Y EVOLUTIVO

V. Sanchez-Fuentes , C. Sierra-Corcoles? R. Parrilla-Murioz 2,
C. Martinez Padilla?, N. Martinez-Espinosa ? V. Ferndndez ®,
J. De LaCruz-Moreno @

2 Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén. ® Grupo de Genética Humana.
Centro Nacional de Investigaciones Oncol égicas. Madrid.

Introduccidn. La ataxia-telangiectasia (A-T), enfermedad multisis-
témica autosomico recesiva (AR), originada por mutaciones en €l
gen ATM (11g22g23), impidiendo la produccion/actividad de la
proteina ATM (entre otras acciones, reguladora de otras proteinas
que intervienen como supresoras del desarrollo tumoral). Se carac-
teriza por ataxia cerebel osa progresiva, telangiectasia ocul ocutanes,
inmunodeficiencia y predisposicion a enfermedades linfoprolifera
tivas. Presenta curso evol utivo, comenzando en lainfanciatemprana
(12-14 m) con inestabilidad postural y apraxia oculomotora. Su
diagnostico puede ser retrasado hastalaaparicion del cuadro florido
(ataxia cerebelosa'tel angiectasialinfecciones), que suele manifes-
tarse como promedio alos 6 afios. Su diagnéstico eslacombinacion
clinica/aumento de la alfafetoproteina, inmunodeficienciay genéti-
ca (estudio del gen ATM). Objetivo. Objetivar signos clinicos guia
gue sirvan de alerta para un diagnéstico precoz y consegjo genético
mediante el estudio de 6 nifios diagnosticados de A-T. Pacientes y
métodos. Andlisis retrospectivo: edad primera consulta (clinica que
presentaban), edad del diagndstico, determinacion de afafetoprote-
ina, neuroimagen, inmunidad, genética y evolucion. Resultados.
Edad media primera consulta 2,5 afios, edad media diagnéstica 3,5
afios. Hipotonia/ataxia/apraxia oculomotora en primera consulta
100%, telangiectasias 100% (2-5 afios), infeccionesalteracion
inmunidad 100%, aumento de alfafetoproteina 100%, atrofia cere-
belosa ¥, genética 2 +, con 1y 2 hermanos portadores, respectiva
mente (identificados mediante estudio indirecto), enfermedad linfo-
proliferativa 2/6. Conclusiones. Importancia del reconocimiento de
signos clinicos tempranos de A-T para su diagndstico precoz, incor-
poracion de afafetoproteina en las primeras pruebas y realizacion
de genética de estudios indirectos que posibilitan € diagnéstico
prenatal y de portadores, importante para frenar latransmision dela
enfermedad y prevencion primaria de los tumores.

Pl.4.6

ENFERMEDAD DE CANAVAN. PRESENTACION DE CINCO
CASOS. PLANTEAMIENTO DIAGNOSTICO

C. Sierra-Cércoles, R. Parrilla-Mufioz, C. Martinez-Padilla,
N. Martinez-Espinosa, V. Sanchez-Fuentes, J. De La Cruz-Moreno.
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. La enfermedad de Canavan (EC) es una leucodistro-
fia debida a deficiencia de la aspartatoacilasa, por mutacion del gen
ASPA. Enfermedad divulgada principalmente en judios con preva-
lencia 1/14.000 y mutaciones especificas, desconociéndose su pre-
valencia general. Los estudios de genética molecular realizados en
poblacion no judia han detectado 9 mutaciones del gen, siendo
C218X responsable de la enfermedad en gitanos. Presenta una cli-
nicay neuroimagen muy caracteristica que en nifios gitanos evocan
el diagndstico. Objetivo. Presentacidn de 5 casos de EC, evaluacion
del planteamiento diagndstico. Pacientes y métodos. Se revisa la
historia de 5 pacientes 1995-2007, atendidos en nuestro servicio.
Evaluamos:. etnialedad diagnostica/clinica/consanguinidad/neuroi-
magen/determinacién de N-acetil-aspartico/evolucion/actividad
aspartoacilasa/genética. Resultados. Diagndstico antes del afio (3 y
12 m) (5). Gitanos (5). Hermanos (2). Presentaron todos la misma
clinica (macrocefalia progresiva, irritabilidad, regresion motora,
hipotonia, espasticidad, clono, desconexién visual). Epilepsia 3/5.
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Neuroimagen caracteristica (5). Aumento de N-acetil-aspartico (5).
Disminucion actividad enzimatica (2). Fuga (2). Fallecimientos (1).
Pendiente de genética (2). Conclusiones. LaEC esunadelas|euco-
distrofias que méas avances ha experimentado en los dltimos tiem-
pos, tanto por la genética molecular como la inminente puesta en
marcha de un ensayo terapéutico centrado en reducir la concentra-
cion intracerebral nicotinamida adenina dicnucledtido (NAD) y
aumentar la de acetato, buscando mejoria clinica de los pacientes.
Las caracteristicas de la clinicay la neuroimagen en pacientes gita-
nos nos han permitido ir reduciendo € nimero de pruebas para el
diagnéstico. Ladivulgacion y el conocimiento de |os casos propor-
cionan mejor conocimiento de la enfermedad.

PL.4.7

ADRENOLEUCODISTROFIA LIGADA AL CROMOSOMA X:
EXPRESION FENOTIPICA DE LA FORMA CEREBRAL
EN UNA FAMILIA

C. Sierra-Corcoles, R. Parrilla-Mufioz, C. Martinez-Padilla,
V. Sanchez-Fuentes, N. Martinez-Espinosa, J. De La Cruz-Moreno.
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. La adrenoleucodistrofia ligada a cromosoma X (X-
ALD), enfermedad polimorfa con diferentes fenotipos, que pueden
coexistir dentro de una misma familia con idéntica mutacion gené-
tica. Es debido amutaciones del gen ABCD1, con expresion negati-
va de la proteina ALDp; la patogénesis no es bien conocida y se
piensa que hay otros genes moduladores, sin excluir factores
ambiental es/epigenéticos, implicados en la expresion fenotipica
Los AGCML son patognomonicos y marcadores bioquimicos del
diagnostico. El estudio genético es necesario para el diagndstico de
portadores y consejo genético. Objetivos. Exposicién de formas de
expresion del fenotipo cerebral infantil de X-ALD y estudio de por-
tadores en una familia con 3 casos. Casos clinicos. Caso 1. Diag-
nosticado con 9 afios por trastorno motor, neuroimagen caracteristi-
cay aumento de AGCML. En 2 afios estado tetraplgjico vegetativo
e insuficiencia suprarrenal. Caso 2. Diagnosticado con 7 afios por
déficit de aprendizaje, antecedente familiar, neuroimagen caracte-
ristica, aumento AGCML, insuficiencia suprarrenal. No afectacion
motora, con vida normal en 3 afios de seguimiento. Caso 3. Diag-
nosticado con 23 afios por antecedente familiar, presenta insufi-
ciencia suprarrenal desde los 19 afios, retraso cognitivo desde los 5
afios, aumento AGCML, neuroimagen normal. Al mes del diagnés-
tico presenta trastornos conductuales progresivos, iniciando trata-
miento farmacol égico. En 4 meses fallecimiento por complicacio-
nes motoras/farmacol dgicas. Resonancia magnética (RM) patol6-
gica. Genética de portadores y enfermos. mutaciones S656F exon
9ABCD1. Conclusiones. La observacion de los casos expuestos
reflejaloreferido en labibliografiay lahipotesis de la existenciade
genes moduladores y factores ambientales/epigenéticos en la
expresion fenotipicade la X-ALD.

P1.4.8

SINDROME DE LEIGH CON DEFICIT DE LOS
COMPLEJOSI, 111 Y IV DE LA CADENA RESPIRATORIA
MITOCONDRIAL

C. Sierra-Corcoles, R. Parrilla-Mufioz, C. Martinez-Padilla,

N. Martinez-Espinosa, V. Sanchez-Fuentes, J. De La Cruz-Moreno
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. El sindrome de Leigh (SL) es un trastorno clinica-
mente heterogéneo y poco frecuente; presenta una forma de heren-
ciamitocondrial variable, genéticamente determinada, de aparicion
esporédica o herencia variable —autosdmico recesivo (AR) ligado X
-materna—, que condiciona déficit del complejo piruvato deshidro-
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genasa o delos complejos| al V aislados o combinados de la cade-
na respiratoria (CR) mitocondrial, produciendo alteraciones fun-
cionales que afectan de forma heterogénea a diversos érganos, con
mayor 0 menor sintomatologia en cada uno de ellos. Caso clinico.
Lactante de 5 meses, primera hija de padres jovenes, sanos, no con-
sanguineos, sin antecedentes neurolégicos. Consulta por retraso
psicomotor e hipoacusia. Potenciales evocados auditivos de tronco
encefdlico (PEAT) afectados. Estudios metabdlicos, infecciosos,
oftalmolégicos, electromiograma (EM G)-€lectronistagmografia
(ENG), lé&ctico y pirtvico todo normal. Neuroimagen: sefia hipe-
rintensa T, leve en tronco. A los 15 dias presenta crisis de apnea
repetidas, aumento de hipotonia y desconexion del medio, preci-
sando Unidad de Cuidados Intensivos Pediétrica (UCIP) y ventila-
cién mecanica. No afectacion de otros érganos por exploracion y
exédmenes complementarios. Lé&ctico/pirivico en sangre: normal.
Lactico liquido cefalorraquideo (LCR) aumentado. Neuroimagen:
sefiales hiperintensas T, en nucleos de la base, tdlamo y tronco.
Biopsia muscular: déficit de los complegjos|, 111 'y IV (CR). Deple-
cion mtADN 60% (patologico 70%), mutaciones més frecuentes
del SL que pertenecen a déficit de complejos enzimaticos aislados
de la CR negativos. Actualmente se esta secuenciando mtADN.
Conclusiones. Resaltar la afectacion casi exclusiva del sistema ner-
vioso central (SNC), su presentacion precoz y rapida evolucion de
nuestro caso, en la que se encuentra déficit de los complgjos|, 111y
IV delaCRYy ladificultad que entrafian |os estudios genéticos.

Sesion 5, viernes 19 de septiembre
de 08:30 2 09:00 h

PL5.1

BOTULISMO INFANTIL: A PROPOSITO DE UN CASO

A. TorressAmieva, J.A. Millan-Zamorano, B. Murioz-Cabello,
M. Madruga-Garrido, L. Ruiz Del Portal-Garrido,

M. Rufo-Campos

Hospital Universitario Virgen Del Rocio. Sevilla.

Objetivo. Aportar nuestra experiencia sobre botulismo infantil, de
escasa incidencia en nuestro medio, a propdsito de un caso reciente
en nuestro hospital. Caso clinico. Nifiade 1 mes de vida, con ante-
cedente de estrefiimiento desde el nacimiento, que presenta cuadro
de hipotonia, dificultad para la deglucion, rechazo de las tomas,
quejido, disminucién de la actividad espontanea e hiporreactividad
a estimulos, que habia comenzado de forma subaguda los 5 dias
previos. Lactancia mixta desde los 15 dias de vida, comenzando
lactancia artificial exclusivalas 48 horas previas. Se refiere ingesta
de infusion de manzanilla dos semanas antes. A su ingreso presenta
mal estado general, quejido, palidez cutdnea, escasa actividad
esponténea, hipotonia axial y periférica marcada con ausencia de
reflejo de Moro. Reflgjos musculares profundos débiles. Pupilas
midridticas escasamente reactivas. No dificultad respiratoria. Se
realizan pruebas para cribado de enfermedades infecciosas, meta-
bolicas, neuromusculares e intoxicaciones, siendo € diagndstico
definitivo de botulismo infantil tras la deteccion de toxina botulini-
capositivaen heces. A lasemanadel ingreso comienzacon mejoria
lentamente progresiva, hasta normalizacion clinica. Conclusiones.
a) El lactante hipotonico es un reto para € pediatra; b) La base de
un diagnéstico precoz de botulismo infantil es un indice clinico de
sospecha elevado; ¢) Pensar en botulismo infantil ante pardlisis
fléccida aguda afebril, descendente y simétrica, con nivel de con-
ciencia conservado, acompafiada siempre de pardlisis de pares cra-
neales multiples, destacando midriasis con escasa reactividad; d)
La sospecha de botulismo representa una urgencia médica y de
salud publica, que debe comunicarse inmediatamente.
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P1.5.2

INMUNOGL OBULINA ESPECIFICA HUMANA
EN BOTULISMO DEL LACTANTE

A. Garcia-Ron, D. Mora-Navarro, B. Jiménez-Crespo,
M.A. Delgado-Rioja, J. Sierra-Rodriguez
Hospital Juan Ramén Jiménez. Huelva

Objetivo. Comunicar e segundo caso de botulismo del lactante a
nivel europeo a que se administra inmunoglobulina humana espe-
cifica (IHE) (BabyBig) con buena respuesta. El botulismo del lac-
tante es una enfermedad producida por un bacilo Gram+ anaerobio
(Clostridium botulinum) que coloniza €l intestino y produce una
neurotoxina que bloquea la liberacién de acetilcolina en la unién
neuromuscular y sistema nervioso auténomo, provocando pardlisis
flécida ascendente. Su diagndstico es clinico y se confirmamedian-
te deteccion de la toxina o €l Clostridium en las heces o alimentos
sospechosos. El tratamiento es de soporte y desde el 2003 IHE iv
gue ha demostrado gran eficacia. Caso clinico. Lactante mujer de 2
meses, sin antecedentes de interés, que ingresa por rechazo de
tomas, atragantamiento y estridor inspiratorio de 48 horas de evolu-
cién. Mal estado general, hipotonia global, llanto débil, ptosis bila
teral, midriasis arreactiva, oftalmoplejia, hipomimia. Exéamenes
complementarios —resonancia magnética (RM), electroencefalo-
grama (EEG), toxicos, liquido cefalorraquideo (L CR)— normales.
Ante la sospecha de botulismo, se solicitalEH iv y seinicia el tra-
tamiento al 5.° dia, previatoma de muestras de heces, con respues-
ta favorable. Al ata hipotonia leve, que ha desaparecido en la
actualidad. C. botulinum en heces +. Conclusiones. La IEH ha de-
mostrado ser segura y eficaz. Disminuye €l tiempo de estancia en
Unidad de Cuidados Intensivos Pediétricos (UCIP) y ventilacion
mecanica. Destacar laimportancia de inicio precoz.

PL.5.3

POLINEUROPATIA DEL PACIENTE CRIiTICO EN NINOS:
UN CLARO EJEMPLO DURANTE EL POSTOPERATORIO
DE DOS CARDIOPATIAS COMPLEJAS

R. Mateos-Checa, M. Rodriguez-Gonzalez,

M. Fernandez-Fernandez, B. Muinoz-Cabello, B. Blanco,
M. Madruga Garrido, M. Rufo-Campos

Hospital Universitario Virgen Del Rocio. Sevilla.

Introduccion. La polineuropatia del enfermo critico (enfermedad
de Bolton) es un cuadro bien conocido en el adulto, mientras que en
€l nifio tan sdlo hay descritos 32 casos en la bibliografiainternacio-
nal. Presentamos nuestra experiencia con esta rara complicacion
neurol dgica. Pacientesy método. Presentamos 2 pacientes con poli-
neuropatia del enfermo critico tras postoperatorio térpido de ciru-
gia cardiaca. El diagnostico se realiz6 por € cuadro clinico y €
estudio neurofisiologico (electromiografia). Resultados. Presenta
mos 2 pacientes, de 11y 14 afios. Ambos pacientes sufrieron ingre-
so prolongado con evolucion térpida en Unidad de Cuidados Inten-
sivos (UCI) tras cirugia cardiovascular (derivacion cavopulmonar
total y patologia valvular adrtica, respectivamente), presentando
como manifestacion inicial del cuadro de polineuropatia un fracaso
del destete respiratorio, sin causa cardiopulmonar aparente. Ambos
pacientes mostraron paresia flacida de predominio distal de miem-
bros inferiores con arreflexia. En el caso 2 se acompafio de impor-
tantes e incapacitantes disestesias. Se realizd en ambos casos trata-
miento rehabilitador precoz y tratamiento farmacol6gico con pre-
gabalina, evolucionando ambos favorablemente (asintométicos a
los 1,5y 2 meses respectivamente). Conclusiones. a) La polineuro-
patia del enfermo critico debe ser conocida por los facultativos que
atienden a pacientes graves, ya que se asocia a fallo multiorganico,
ventilacién mecanica prolongada, sepsis y postoperatorios torpi-
dos; b) Se debe pensar en este cuadro ante el fracaso del destete
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ventilatorio sin causa cardiopulmonar aparente; ¢) Su prondstico
depende de lainstauracion precoz de un tratamiento adecuado.

P1.5.4

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE LA DISMINUCION DEL
NIVEL DE CONCIENCIA EN LACTANTE DE 10 MESES

M.L. Casado-Sanchez, S. Castrillo-Bustamante,

C. Santana-Rodriguez, M. Alvarez-Gonzélez, S.D. Calleja-L 6pez,
M. Herrera-Martin

Hospital General de Segovia. Segovia.

Introduccion. La hernia diafragmética congénita ocurre en 1 de
2.200 nacidos vivos. Se diagnostica prenatalmente (ecografia), cur-
sando con trabajo respiratorio a nacimiento por ocupacion torécica
e hipoplasia pulmonar. Existen presentaciones mas tardias que
escapan al diagndstico y no producen clinica hasta la herniacién de
contenido abdominal al térax, meses o afios después. Caso clinico.
Lactante de 10 meses con antecedentes de polihidramnios, taquip-
nea transitoria, enfermedad hemorréagica del recién nacido, hernia
inguinal derechay reflujo vesicoureteral. Consulta por decaimiento
y tendencia a suefio de horas de evolucion, precedido de Ilanto
repentino. Destaca tendenciaa suefio con lenta respuesta a estimu-
los, sedestacion inestable, hipotonia axia e hiporreactividad. Pre-
senta murmullo vesicular conservado bilateralmente, abdomen
blando, depresible, con ruidos conservados. Constantes normales.
Durante €l ingreso alternd periodos de vigilia con somnolencia y
decaimiento, estable hemodinamicamente y con ritmo intestinal
normal en las primeras horas. Se realizan analiticas sanguineas,
gasometria, puncién lumbar, ecografia transfontanelar, tomografia
axial computarizada (TAC) cerebral, toxicosy pruebas microbiol 6-
gicas, normales. Tras 60 horas inicia bruscamente trabajo respirato-
rio marcado, polipnea de 60 rpm e hipoventilacién en campo dere-
cho. Laradiografia torécica evidenciaimagen bull osa de hemitérax
derecho sin parénquima pulmonar. Se confirma hernia diafragméti-
ca derecha mediante TAC y se deriva para reparacion quirdrgica.
Conclusiones. Aungue la hernia diafragmética derecha puede pasar
desapercibida y diagnosticarse tardiamente, resultan interesantes
casos como éste de presentacion atipica. Inicié con deterioro del
nivel de concienciay sin trabajo respiratorio, manteniendo constan-
tes normales durante 60 horas de observacion, lo que dificult6 el
diagnostico final de hernia diafragméticay obstruccion intestinal.

P1.5.5

IMPORTANCIA DEL TRATAMIENTO PRECOZ

DE LOSTRASTORNOSDEL CICLO DE LA UREA

EN UNIDADES DE URGENCIASUNIDAD DE CUIDADOS
INTENSIVOS PEDIATRICA

N. Martinez-Espinosa, C. Sierra-Corcoles, R. Parrilla-Mufioz,

V. Sanchez-Fuentes, J.F. Exposito-Montes, J. De La Cruz-Moreno
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. Los trastornos del ciclo de la urea son entidades de
base genética por bloqueo enzimatico, siendo el déficit de ornitin-
transcarbamilasa (OTC) e de mayor incidencia. La sintomatologia
en suinicio es inespecificay comun aotras entidades clinicas, oca-
sionando un retraso diagnostico y € subsiguiente empeoramiento
prondstico. Objetivo. Presentacion de un caso de déficit de OTC.
Caso clinico. Lactante de 11 meses que presenta de formaprogresi-
va en las Ultimas 24 horas: rechazo de alimentacién, irritabilidad,
vémitos, obnubilacién, febriculay convulsiones. Ingresaen Unidad
de Cuidados Intensivos Pediétrica (UCIP) con Glasgow 8, clono
bilateral con hiperreflexia, polipneay alcalosis respiratoria. Gluce-
mig, iones y &cido lactico normal. Cetonuria negativa. Amoniaco:
148 pg/dL. Se realiza tomografia axial computarizada (TAC) y
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estudio deliquido cefalorraquideo (L CR) inicialmente normal. Con
sospecha del trastorno del ciclo de la urea se inicia tratamiento
especifico con benzoato sddico, arginina, carnitina, cofactores vita-
minicos, exencién de aminoacidos con aporte caldrico basado en
hidratos de carbono. Se mantienen medidas de soporte vital gusta-
das a su sintomatologia (edema cerebral difuso y crisis convulsi-
vas), precisando didlisis peritonea en apoyo a la eliminacién de
amonio. A las 48 horas amonio < 50 mg/dL, presentando remision
de lasintomatol ogia de forma progresiva. Se confirma el diagnosti-
co de déficit de OTC. Conclusion. Resaltar laimportanciadel diag-
nodstico y actuacion precoz en e déficit de OTC, dependiendo de
ellolasupervivenciay lacalidad de vida de | os pacientes af ectados.

P1.5.6

REVISION DE LA ACTUACION ANTE UN TRAUMATISMO
CRANEOENCEFALICO EN URGENCIASTRAS
LA APLICACION DE UN PROTOCOL O DIAGNOSTICO

V. Sanchez-Fuentes, T. Del Campo-Mufioz, C. Sierra-Cdrcoles,
R. Parrilla-Mufioz, N. Martinez-Espinosa, J. De La Cruz-Moreno.
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Objetivos. En la era de maxima afluencia al Servicio de Urgencias
Pediétricas nos planteamos la aplicacién de un protocol o diagndsti-
co ante un motivo de consulta tan controvertido como el traumatis-
mo craneoencefalico (TCE), valorando la actitud adecuada desde el
punto de vista neuropediétrico, en coordinacion con el pediatra de
Urgencias. Material y métodos. Revision retrospectiva de TCE que
acudieron a las Urgencias de nuestro hospital en el periodo com-
prendido entre el 1/1/05 y el 31/12/06. Comparacién de resultados
antes y después de la aplicacion del protocolo. Resultados. Los
TCE representan el 2,58% del total de consultas de Urgencias, sien-
do més frecuentes en varones 61% que en mujeres 39%, con edad
media de 3,58 afios, representando los menores de 3 afios €l 54%
del total. Después de la aplicacion del protocolo se van de ata un
83%, ingresan en observacién un 15,5% y en Unidad de Cuidados
Intensivos Pediatrica (UCIP)/planta un 1,5%, frente a 73, 24y 3%
del afio anterior. La utilizacién de la Rx se ha reducido significati-
vamente, pasando de un 68,27% a un 32,04% tras |a aplicacién del
protocolo. No hubo diferencias significativas en la utilizacién dela
tomografiaaxial computarizada (TAC). La causamés frecuente son
las precipitaciones desde altura, con un 66%, y luego accidentes
viaes, con un 22%. No falecimiento, con un 89% de curaciones
completasy un 11% de curacion con secuelas. Conclusiones. @) La
aplicacion de un protocolo de actuacion mejora la calidad asisten-
cia y disminuye las pruebas innecesarias, optimizando |os recursos
sanitarios; b) Influencia en la formacion y seguridad de actuacion
del residente.

P1.5.7

TOMOGRAFiIA AXIAL COMPUTARIZADA CRANEAL

EN URGENCIAS DE PEDIATRIA; REVISION DE 2 MESES
B. Navarra-Vicente, M. Lafuente-Hidalgo, R. Pérez-Delgado,
C. Campos-Callgja, |. Garcia-Jiménez, J.L. Pefia-Segura,

J. Lopez-Pison

Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion y objetivos. La resonancia magnética (RM) cerebral
ha sustituido en su mayoria a la tomografia axial computarizada
(TAC). Sus Unicos inconvenientes son la necesidad de anestesia en
algunos casos y la escasa disponibilidad en situaciones de Urgen-
cia, donde la TAC sigue siendo ampliamente utilizada. Pacientes y
métodos. Se revisan las TAC craneales realizadas en Urgencias de
Pediatria en un periodo de 2 meses: 15-1-2008 a 15-3-2008, anali-
zando sus indicaciones y S se gjustaban a nuestros protocolos.
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Resultados. Se atendieron 9.769 pacientes en e periodo revisado,
de los que 413 presentaban patologia susceptible de realizacion de
TAC craneal. Serealizaron 27 TAC craneales urgentes: 6 traumatis-
mos craneoencefalicos, 5 cefaleas, 5 episodios paroxisticos sospe-
cha de primer episodio convulsivo, 3 primeras crisis no sintométi-
cas agudas, 2 estados febriles, 2 previos a puncion lumbar, 1 ence-
falopatiaaguda, 1 focalidad neurol dgicaen un paciente con cefalea
y desviacién comisura bucal, 1 hipertension endocranea y 1 sospe-
cha de disfuncién valvular. 5 (18,5%) de las TAC realizadas mos-
traron ateracion intracraneal: 2 conocidas previamente (hidrocefa-
lia asociada a Arnold Chiari y atrofia cerebelosa en enfermedad
mitocondrial) y 3 de nuevo diagnéstico: un caso de hidrocefaiay
agenesia cuerpo calloso; hipodensidades parietooccipitales isqué-
micas en primer episodio convulsivo en nifio con leucemia e hipo-
densidades en ganglios basales en paciente con meningoencefalitis.
En 2 casos con TAC normal serealizé RM, ateradaen 1 (encefalo-
mielitis aguda diseminada). Todas las TAC se gjustaron a nuestros
protocolos. Conclusién. Pese alos riesgos potencial es derivados de
laradiacion, defendemos la realizacion de TAC craneal en los ser-
vicios de Urgencias Pediétricas.

P1.5.8

CUMPLIMIENTO DE LOSINDICADORESDE CALIDAD
DEL PROTOCOLO DE CEFALEA AFEBRIL

L. Monge-Galindo, P. Higueras-Sanjuan, S. Beltran-Garcia,
|. Carceller-Beltran, R. Pérez-Delgado, J.L. Pefia-Segura,
J. Lopez-Pison.

Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Objetivos. Conocer el porcentaje de cumplimiento de los indicado-
res de calidad del protocolo de cefalea afebril elaborado en nuestro
hospital en 2003 y que ha seguido revisiones periddicas, comparan-
dolos con los de afios anteriores (periodo 2005), como forma de
evaluar nuestra propia actuacion, la utilidad del protocolo y su asi-
milacion por parte de los médicos residentes. Métodos. Revision de
los informes de urgencias de 30 pacientes atendidos entre septiem-
bre y diciembre de 2007 con diagndstico de cefalea afebril y com-
paracion con otros 2 grupos de 28 y 32 pacientes estudiados en
febreroy mayo de 2005. Resultados. Véase tabla P1.5.8. Conclusio-
nes. Existe aceptacion generalizada del protocolo, pudiéndose afir-
mar su utilidad parala précticadiaria. Se pueden seguir mejorando
aspectos como la constancia de realizacion de fondo de ojo, incre-
mentada en mayo 2005, tras realizacion de sus talleres de valora-
cion. Seinsiste en la necesidad de constancia escrita de los datos
importantes.

COMUNICACIONES

Sesion 6, viernes 19 de septiembre
de 08:30 a 09:00 h

P1.6.1

HIPERTENSION INTRACRANEAL IDIOPATICA
EN LA INFANCIA Y LA ADOLESCENCIA:
A PROPOSITO DE TRES CASOS

V. San Antonio-Arce, J. Campos-Castell6
Hospital Clinico Universitario San Carlos. Madrid.

Introduccion. La hipertensién intracraneal (HIC) idiopética se defi-
ne como la presencia de HIC sin ventriculomegalia 'y en ausencia
de lesion ocupante de espacio, oclusién venosa o proceso menin-
geo. Generalmente sintomética, su manifestacion clinica més fre-
cuente es la cefalea, presente en 90% de los casos, y su complice-
¢ion més grave la pérdida permanente de vision. Objetivo. A prop6-
sito de 3 nuevos casos, 1 de ellos asintomatico, revisamos nuestra
casuisticay la descrita en la bibliografia con €l fin de describir las
formas de presentacidn, |os tratamientos propuestos y la evolucion
de los casos. Casos clinicos. Presentamos 3 casos de HIC idiopéti-
ca, 2 varonesy una mujer, de edades entre 13 y 14 afios, 2 de ellos
con cefalea como Unico sintoma inicial, a que posteriormente se
afadieron vémitos y diplopia, y uno de ellos asintomético en todo
momento, remitido por las alteraciones encontradas casualmente
por su oftalmélogo en el examen del fondo de ojo. Los tres fueron
tratados con acetazolamida oral durante una media de 6 meses, con
remision de lasintomatol ogiay normalizacion del examen neurol 6-
gico y oftalmoldgico. Discusion. La presentacion clinicade laHIC
idiopética es variable. En la infancia la asociacion a obesidad y
sexo femenino es menos frecuente que en el adulto, y es con més
frecuenciaasintomética. A pesar de que el diagndstico precoz pare-
ce importante para tratar de prevenir las secuelas visuales, existe
una falta de evidencia de la eficacia de |os diferentes tratamientos
propuestos y de larelacidn con la evolucion de la enfermedad.

Tabla P1.5.8.

Indicador de calidad Excepciones Estandar Grupo 1 Grupo 2 Septiembre-
Febrero 2005 Mayo 2005 diciembre 2007
(n=28) (n=32) (n=130)

Constancia de registro de TA Ninguna 90% 27 (81,8%) 25 (65,8%) 24 (80,0%)

Constancia realizacion de 1 Siingreso y no sospecha de HTE 90% 17 (51,5%) 27 (71,1%) 19 (63,3%)

fondo de ojo 2.Nifio ya controlado por cefaleas

3.Nifios no colaboradores < 4 afnos,
con cefalea de pocas horas de evoluciéon

Constancia de indicacion 1 Paciente croénico con otros farmacos 95% 23 (69,7%) 31 (81,6%) 29 (96,6%)

terapéutica de primera linea de base

(segun protocolo: 2.No precisa tratamiento

AINE + antiemético)

Constancia de signos meningeos Ninguna 95% 31 (93,9%) 35 (92,1%) 27 (90,0%)

TA: tension arterial; AINE: antiinflamatorios no esteroideos; HTE: hipertension endocraneal.
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P1.6.2

PSEUDOTUMOR CEREBRI. NUESTRA EXPERIENCIA
DE 18 ANOS

L. Monge-Galindo, R. Pérez-Delgado, A. Olloqui-Escalona,
J.P. Garcia-lfiiguez, 1. Ruiz Del Olmo-lzuzquiza,

J.L. Pefia-Segura, J. L épez-Pison

Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. Se conoce como pseudotumor cerebri a cuadros de
hipertension intracraneal (HTE) con neuroimagen normal, debidos
adlteracion delacirculacion del liquido cefalorraquideo (LCR) por
diversas patologias. Se presenta nuestra experiencia de 18 afios.
Resultados. Del total de la base de datos de Neuropediatria, con
10.720 nifios en 18 afios, se ha establecido el diagnéstico de pseu-
dotumor cerebri en 34 casos, 16 con edades entre 2,3 y 8,9 meses
(75% varones), todos con abombamiento transitorio de fontanelay
18 entre 4,4 y 13,7 afios (67,7% mujeres), todos con papiledema,
gue seresolvio posteriormente. El 75% de los lactantes habian fina-
lizado recientemente tratamiento corticoideo por bronquitis. En los
mayores, en 1 caso habia excesivaingestade vitaminaA, 3 casos se
asociaron a meningitis linfocitariay 1 a mastoiditis. Se hizo eco-
grafia transfontanelar o tomografia axial computarizada (TAC) a
todos los lactantes y TAC o resonancia magnética (RM) atodos los
mayores, y puncién lumbar a 7 lactantes y 16 nifios mayores. Se
trataron con acetazolamida 6 nifios, en 3 casos asociando furosemi-
day en 1 corticoides. Todos | os casos evol ucionaron favorabl emen-
te. Discusion. Sueletener un curso benigno, aunque puede tardar en
resolverse en nifios mayores, pero puede tener graves repercusiones
visuales, incluso ceguera, por lo que precisa estrecho control oftal-
mol égico. Deben descartarse otras causas de HTE. En nifios mayo-
res o lactantes de evolucion no favorable debe hacerse RM y pun-
cion lumbar. Si hay evolucién desfavorable, deben considerarse tra-
tamiento con acetazolamida y furosemida, corticoides, punciones
lumbares de repeticion, y descompresion de nervios pticos.

P1.6.3

PRONOSTICO DE LOS EPISODIOS DE DESMIEL
INIZACION AGUDA DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL
EN LA INFANCIA: A PROPOSITO DE DOS CASOS

V. San Antonio-Arce, J. Campos-Castell6
Hospital Clinico Universitario San Carlos. Madrid.

Introduccion. Ante un primer episodio de desmielinizacion aguda
del sistema nervioso central (SNC) es importante descartar un pri-
mer brote de esclerosis mditiple (EM) de inicio en la infancia.
Objetivo. A proposito de 2 casos de desmielinizaciéon aguda del
SNC, revisamos nuestra casuistica de EM de inicio en la infancia,
describimos los hallazgos clinicos, analiticos, neurofisioldgicos y
de neuroimagen encontrados inicialmente, asi como laevolucion, y
los comparamos con los descritos en la bibliografia. Casos clinicos.
Describimos € caso de un varén que alos 13 afios presenta un pri-
mer episodio de hemiparesia-hemihipoestesia faciobraquiocrural
derechay en |laresonancia magnética (RM) se encuentra una Gnica
lesion de desmielinizacién en sustancia blanca frontoparietal
izquierda, siendo €l resto de estudios normales. Tres afios después,
sin clinica, presenta nueva lesién desmielinizante en centro semio-
val derecho en RM de control, asi como bandas oligoclonales en
liquido cefalorraquideo (LCR) y alteracion de los potenciales
somatosensitivos, con lo que es diagnosticado de EM. El otro caso
es una nifia que presenta a los 7 afios una neuritis optica anterior
derecha, y 6 meses después presenta una encefalomidlitis aguda
diseminada de curso multifasico con recaidas a los 3 y 6 meses,
quedando posteriormente asintomética hasta 4 afios, después que
presenta una neuritis Optica retrobulbar derecha, siendo €l resto de
estudios normales y no habiéndose hecho € diagndstico de EM.
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Discusion. La dificultad de establecer un prondstico es discutida,
analizando diversos factores. Lanecesidad de un seguimiento alar-
go plazo parece clara, pero su duracion y los examenes indicados
no estén bien establecidos.

P1.6.4

LEUCOENCEFALITISAGUDA HEMORRAGICA

E. Arce-Portillo, M. Escudero-Lirio, L. Rodriguez-Romero,
B. Munoz-Cabello, M. Madruga-Garrido, M. Rufo-Campos
Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Introduccion. Laleucoencefalitis aguda hemorrégica es una varian-
te de enfermedad desmielinizante hiperaguda y répidamente pro-
gresiva con un pronostico generalmente fatal, que ocasiona la
muerte en pocos dias. Es una enfermedad muy infrecuente en
Pediatria (menos de una decena de casos publicados). Caso clinico.
Varén, 15 meses. Vacunacion hace 15 dias con triple virica. Enfer-
medad actual: crisis convulsivas febriles con letargia. Ante la sos-
pecha de meningoencefalitis se realiza puncion lumbar y se inicia
tratamiento antibidtico y antivirico. A las 36 horas, ingreso en Uni-
dad de Cuidados Intensivos (UCI) por estado convulsivo. Presenta
hemiparesiaizquierda, estrabismo convergentey disminucién fluc-
tuante del nivel de consciencia. Liquido cefalorraquideo (LCRY):
pleocitosis con predominio de polimorfonuclear (PMN). Electroen-
cefalograma (EEG): disminucion de la actividad de base cerebral.
Tomografia computarizada (TC): afectacién parcheada en ambos
hemisferios con disminucién de la densidad en e sector de la sus-
tancia blanca, principalmente subcortical, en los I6bulos frontal,
parietal y temporal, respetando en su mayor parte la cortezay pre-
sentando algunos focos hemorrégicos. Resonancia magnética (RM)
(T, y FLAIR): lesiones hiperintensas bilaterales en sustancia blan-
ca en los sectores frontal, parietal y occipital, con poca afectacion
de la corteza, y focos hemorrégicos. Ante el diagndstico de leuco-
encefalitis aguda hemorragica, seiniciatratamiento con corticoides
en dtas dosis e inmunoglobulina G (2 g/kg). Evolucion favorable.
Secuelas: dificultad de interaccion con el medio. Marcha inesta-
ble. Conclusiones. El diagnéstico diferencial debe establecerse
fundamentalmente con encefalitis herpética, meningitis bacteriana,
encefalomielitis aguda diseminada, trombosis venosa central y
otras enfermedades desmielinizantes. El prondstico y las secuelas
dependeran de larépidainstauracion del tratamiento.

P1.6.5

HIPERTENSION INTRACRANEAL SECUNDARIA
A INFECCION POR MYCOPLASMA PNEUMONIAE

M.E. Yoldi-Petri, V. Etayo-Etayo, M.M. Castle-Castle,
I. Hualde-Olascoaga, T. Dura&Travé
Unidad de Neuropediatria. Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Objetivo. Se presenta un caso clinico de hipertension intracraneal
como manifestacién neurol dgica de unainfeccion por Mycoplasma
pneumoniae. Caso clinico. Nifio de 5 afios de edad que consulta por
fiebre y cefalea holocraneal de 3 semanas de evolucion; sin predo-
minio horario y que le despierta por las noches. Anorexiay pérdida
de peso. Exploracion fisica: febril. Decaido. Palidez cuténea. Ede-
ma de papila bilateral. Resto de exploracién normal. Pruebas com-
plementarias: hemograma, bioguimica, anticuerpos antinucleares
(ANAS), anticuerpos citoplasmaticos antineutréfilos (ANCAS),
fiebre reumética (FR), anticuerpos antiestreptolisina O (ASTO),
anticuerpos anticardiolipina, anticoagul ante I(dico: normales. Bac-
teriologia —hemocultivo, urocultivo, coprocultivo y liquido cefalo-
rraquideo LCR— negativa. LCR (presion 370 mmH,0O, 30 leuco-
citosfmm?, glucosa y proteinas normales, y ausencia de bandas
monoclonales). Serologia bacterianalvirica (sangre/LCR): nega
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tiva. Mantoux: negativo. Mycoplasma pneumoniae: IgM (+), 1gG:
1/160 (una semana después. 1/2.560). Rx de térax normal. Tomo-
grafia computarizada (TC) craneal normal. Resonancia magnética
(RM) craneal: pequefia lesién hiperintensa en circunvolucién pos-
central derecha que afecta a corteza y sustancia blanca subcortical.
Electroencefalograma (EEG): foco lento temporoparietal derecho.
Evolucién. Se inicia tratamiento con claritromicina (3 semanas) y
prednisona (5 semanas), desapareciendo la fiebre en las primeras
24 horas y con mejoria progresiva del papiledema. RM craneal (a
las 10 semanas): normal. Conclusiones. La patogenia de las com-
plicaciones neurol égicas relacionadas con infeccidn por Mycoplas-
ma pneumoniae (meningoencefalitis, ataxia cerebelosa aguda, sin-
drome de Guillai-Barré, pardlisis de Bell, etc.) es desconocida.
Aunque se sugiere la posibilidad de unainvasion directa del siste-
ma nervioso central (SNC), lo més probable es que se deba a fend-
menos autoinmunes; siendo preceptivo el uso de corticoides como
opcion terapéutica, ademas de la antibioterapia.

P1.6.6

MANIFESTACIONES NEUROL OGICASDE
LA INTOXICACION POR PLOMO EN UNA FAMILIA

C. Martos-Lozano & C. Vazquez-Alvarez @ F. Martin-Del Valle®,
G. Iglesias-Escalera® M.L. Carrasco-Marina?
2 Hospital Severo Ochoa. ° Hospital Infanta Elena. Madrid.

Objetivos. Actualmente laintoxicacion por plomo esinfrecuente en
nuestro medio gracias alos controles legales; no ocurre asi en pai-
ses en desarrollo. Nuestro objetivo esrepasar la clinica de laintoxi-
cacién por plomo y recordar esta intoxicacion dentro del diagnosti-
co diferencial de algunos sindromes. Casos clinicos. 3 nifios proce-
dentes de un pueblo de Bolivia con una fundicién de plomo. Caso
1: nifio de 13 afios con marcha en estepaje desde los 4 afiosy retra-
so escolar leve. Exploracion fisica: arreflexia aguilea e hipoestesia
propioceptiva, tactil y dolorosa en ambos pies. Niveles de plomo:
41 mg/dL, creatinina: normal, ferritina: 11 ng/mL, hemoglobina:
12g/dL. Electromiograma: polineuropatia axonal sensitivomotora
predominantemente en extremidades inferiores. Caso 2: nifiade 11
afios diagnosticada de lactante de epilepsia, asintomética en la
actualidad. Exploracion normal. Niveles de plomo 47 pg/dL. Elec-
troencefalograma: normal. Creatinina: normal. Hemoglobina 11,9
g/dL. Resonancia magnética (RM): aumento de sefid en T,y
FLAIR, sin efecto de masa ni edema corticosubcortical en ambos
hemisferios cerebelosos y |6bulos temporales. Caso 3: nifio de 9
afios con tartamudeo ligero desde el inicio del desarrollo del len-
gugje y leve retraso escolar. Exploracion fisica normal, salvo por
microcefalia. Niveles de plomo: 37 mg/dL. Creatinina normal.
Hemoglobina 13 g/dL. Tomografia axial computarizada (TAC):
multiples imagenes de alta densidad compatibles con calcificacio-
nes sin efecto de masani edema en nucleos lenticulares, subcortical
frontal y parietal bilateral. Conclusiones. La clinica de la intoxica-
cién por plomo es muy variada e inespecifica, por lo que hay que
pensar en ella e investigar niveles de plomo, especialmente en
pacientes procedentes de paises en desarrollo.

P1.6.7

HIDROCEFALIA COMO FORMA DE PRESENTACION

DE CEREBELITISPOR VIRUS DE EPSTEIN-BARR

A. Camacho, T. Moreno, R. Simén, O. Garcia, A. Mufioz, F. Mateos
Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. La evolucion de la cerebelitis aguda suele ser benig-
na, pero el edema puede obstruir la circulacion del liquido cefalo-
rraquideo (LCR). Presentamos 2 casos de cerebelitis por virus de
Epstein-Barr (EBV), que iniciaron con una hidrocefalia. Casos cli-
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nicos. Caso 1: nifio de 7 afios que ingreso por cefaleade 12 horasde
evolucion. Cuatro dias antes habia presentado fiebre y vémitos. En
la exploracion destacaba una limitacion en la supraversion de la
mirada e incoordinacion de extremidades. El dolor le impedia
incorporarse. La tomografia axial computarizada (TAC) craneal
mostraba hidrocefalia triventricular con real ce leptomeningeo cere-
beloso. El LCR tenia pleocitosis mononuclear leve. La serologia
paraEBV fue positiva. En laresonanciamagnética (RM) craneal se
vio un importante edema cerebel 0so con afectacidn troncoencefdli-
ca. A pesar de pautar corticoides, € nivel de conciencia disminuy6
en los dias siguientes y hubo que colocar un drenaje ventricular
externo. Caso 2: nifio de 7 afios, transplantado hepético por una
colestasis idiopatica, que ingresd por cefalea. Llevaba 15 dias con
dolor y vomitos. La exploracién neuroldgica era normal, incluido
el fondo de ojo. En laTAC craneal urgente se apreciaba hidrocefa-
liatriventricular incipiente. En el LCR habia pleocitosis mononu-
clear y la proteina C reactiva (PCR) para EBV fue positiva. El nifio
quedo asintomético en 48 horas, pero cuando se realizé laRM se
vio un aumento de sefid en ambos hemisferios cerebelosos en
secuencias FLAIR, con un tamarfio ventricular normal. Conclusio-
nes. En contadas ocasiones la cerebelitis aguda puede provocar
hidrocefalia. El EBV es el germen mas relacionado con esta com-
plicacion. Lo excepcional del segundo caso es la ausencia de dis-
funcién cerebelosa.

P1.6.8

CEREBELITISAGUDA CON HIDROCEFALIA

Y COMPRESION AGUDA DEL TRONCO ENCEFALICO.
DESCRIPCION DE UN CASO CLiNICO DE EVOLUCION
FATAL Y REVISION DE LA BIBLIOGRAFIA

N. Mufioz-Jarefio 2 D. Martin Fernandez-Mayoralas®,

R. Mufioz-Mufiiz °, S. Ferndndez-Sanchez ®, E. Collantes-Bellido ¢,
A. Fernandez-Jaén ©

aHospital Infanta Leonor. ® Hospital De La Zarzuela.

¢ Hospital Universitario La Paz. Madrid.

Objetivos. La cerebelitis aguda (CA) acompariada de inflamacion
fatal del cerebelo es un cuadro muy poco frecuente con diferentes
formas de tratamiento médico y quirdrgico. Presentamos €l caso de
un paciente de 5 afios que desarroll6 una CA de evolucion rapida-
mente fatal, pese a los tratamientos realizados. Realizamos una
revision de la bibliografia incluyendo diferentes opciones de trata-
miento médicoy quirargico. Caso clinico. Varon de 5 afios que, tras
un cuadro de cefalea y vémitos, evoluciona rapidamente a coma.
La resonancia magnética cerebral (RM) muestra una hidrocefalia
obstructiva por compresion del tronco cerebral debido a un aumen-
to de volumen de los hemisferios cerebelosos y herniacion amigda-
lar transforaminal. Se decide tratamiento médico con esteroides y
quirdrgico mediante colocacion de valvula de derivacion externa, a
pesar delo cual el paciente fallece. Los estudios microbiol égicos y
metabolicos resultaron negativos. La necropsia fue compatible con
una CA. Conclusiones. Existen pocos casos descritos en la biblio-
grafiade evolucion fatal de una CA. El tratamiento esteroideo pue-
de ser insuficiente'y es necesario instaurar actuacion neuroquirdrgi-
carépida mediante un drengje ventricular externo. Algunos pacien-
tes no responden a esta terapia y pueden precisar una descompre-
sion de la fosa posterior mediante una craniectomia suboccipital
descompresiva. En el caso clinico, la evolucion hacia la muerte
cerebral fue tan répida que impidié dicho procedimiento, a no ser
gue se hubiera realizado de forma concomitante a la implantacion
del drenaje externo, lo que podria constituir unatécnica de eleccion
en casos de evolucion fulminante.
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Sesion 1, viernes 19 de septiembre
de 09:00 a 09:30 h

PIl.1.1

TROMBOSISVENOSA CEREBRAL: PRESENTACION

DE 4 CASOSY REVISION DE LA BIBLIOGRAFIA

A. Lopez-Lafuente, C. Surribas, P. Barros, M.J. Lépez-Rodriguez,
M.J. Garcia-Garcia, |. Arroyo-Carrera, V. Carretero

Hospital San Pedro de Alcantara, Caceres.

Introduccion. Latrombosis venosa cerebral (TV C) es una patologia
raraen la edad pedidtrica (0,67 casos por 100.000 nifios-afio), pero
con una considerable mortalidad y morbilidad neurol 6gica. Actual-
mente, gracias a desarrollo de nuevas técnicas de neuroimagen,
como la angiorresonancia, el nimero de casos diagnosticados esta
aumentando, |0 que permite un mejor conocimiento de sus factores
deriesgo y expresion clinica. El tratamiento con anticoagulantes o
trombdlisis sigue siendo controvertido y debe individualizarse. Pre-
sentamos |os casos de TV C que hemos tenido en nuestro hospital
en los Ultimos 9 afios y revisamos la bibliografia. Casos clinicos.
Véase tabla PII.1.1. Conclusiones. Debemos conocer bien esta
patologia, su origen multifactorial y su gran variabilidad clinica, ya
gue a pesar de los avances en las técnicas de neuroimagen, esta
entidad puede no diagnosticarse si no es sospechada por el clinico o
por € radiélogo. Son necesarios ensayos clinicos para estandarizar
guias de tratamiento anticoagulante en las TV C en edad pediétrica.

PI1.1.2

TRATAMIENTO DE LA HIPERTENSION INTRACRANEAL
SECUNDARIA A ENCEFALITISHERPETICA MEDIANTE
CRANIECTOMIA DESCOMPRESIVA

D. Pascua-Vaca, G. Vilaplana, C. Fons, A. Lépez, A. Garcia,

I. Roussos, J. Campistol

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

Objetivo. Una de las complicaciones més graves de la encefalitis
herpética es la hipertension intracraneal refractaria al tratamiento
meédico. La craniectomia decompresiva se ha propuesto como me-

didaterapéutica eficaz. Describimos el caso de una paciente afecta
de encefalitis herpética complicada con hipertensién intracraneal
grave y su evolucion tras practicar una craniectomia descompresi-
va. Caso clinico. Adolescente de sexo femenino y 16 afios sin ante-
cedentes de interés, que consulta por fiebre, cefalea, dolor nuca y
diplopia, ademés derinorrea, tosy febriculalos 10 dias previos. En
la exploracion fisica presentaba somnolencia, rigidez cervical,
hemiparesiaizquierday pardisis del VI par izquierdo. Tomografia
axil computarizada (TAC) craneal: lesion hipodensa frontotempo-
ra derecha. Liquido cefalorraguideo (LCR): claro, proteinas 200
mg/dL, glucosa 49 mg/dL, leucocitos 1.360 (95% mononucleares),
1.280 eritrocitos, reaccion en cadena de la polimerasa (PCR) her-
pestipo 1 positiva. Electroencefalograma (EEG): actividad periédi-
ca lenta en hemisferio derecho. Resonancia magnética (RM) cere-
bral: lesion hiperintensa frontotemporal derecha con efecto masa. A
pesar del tratamiento con aciclovir y corticoides, alas 48 horas del
ingreso (12 dias deinicio de la clinica) presenta crisis tonicocl 6ni-
ca generalizada, anisocoria arreactiva, bradicardia 'y presion intra-
craneal (PIC) > 30 mmHg. TAC craneal: lesién frontotemporal
derecha con desviacién de lalinea mediay signos de enclavamien-
to. Se practica craniectomia descompresiva, evolucionando favora-
blemente. Después de 9 meses, no presenta secuelas motoras ni
visuales, persiste epilepsiafocal sintomatica, con buena respuestaa
carbamacepina. Conclusiones. Una de las causas mas importantes
de morbimortalidad en la encefalitis herpética es la hipertension
intracraneal grave. La craniectomia descompresiva puede estar
indicada en casos refractarios a tratamiento médico, mejorando su
prondstico funcional alargo plazo.

PI1.1.3

TUBERCULOSISMILIAR ASOCIADA CON
TUBERCULOMASINTRACRANEALESMULTIPLES

E. Arce-Portillo, C. Fons, J. Carrasco, |. Jordan, A. Capdevila,
J. Campistol
Hospital Sant Joan de Deu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. El sistema nervioso central (SNC) se afecta en un
0,5-2% de los casos de tuberculosis (TBC) en nifios y asciende a
50% en el caso de TBC miliar. Las formas de presentacion son
meningitis tuberculosas (95%), tuberculomas (2%) y abscesos
(menos del 1%). Los tuberculomas pueden coexistir en un 10% de
los casos con meningitis. Caso clinico. Varon, 2 afios. Marruecos.
Consultapor fiebre sin foco de una semanade evolucion y disminu-
Cidn de apetito, en tratamiento antibidtico por infeccion de viasres-
piratorias atas. Exploracion: disminucién del nivel de conciencia.

Tabla PII.1.1.
Edad Sexo Clinica/EN IRM/TAC Etiologia Tratamiento Evolucion
1dia F Convulsiones Trombosis SLS Desconocida Sintomatico/FAE 9 afios: asintomatica
Hipotension arterial
10 dias. M Convulsiones Trombosis SLS, SR, Déficit proteina C Sintomatico 3 afos: tetraparesia
(EG: 34 semana) SL, Galeno. FAE espéstica
Infartos SB Epilepsia (sindrome
de West)
9 afios F Cefalea, vomitos, Trombosis SLS y SL Sindrome Acetazolamida 18 afios: 4 nuevos
otalgia antifosfolipido Anticoagulacion episodios de trombosis
Papiledema primario Anticoagulada
Asintomatica
7 afios M Cefalea, vomitos, Trombosis SLS y Desconocida Acetazolamida 9 afios: Anticoagulado

disartria, papiledema

Sl:izquierdo.

Infarto parietal-izquierdo

Anticoagulacién

Asintomatico

SLS: seno longitudinal superior; SR: seno recto; SL: senos laterales; FAE: farmacos antiepilépticos; SB: senos basales.
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Apertura ocular a dolor. Rigidez de nuca. Signos meningeos posi-
tivos. Ptosis palpebral izquierda con pupila media poco reactiva.
Resto, sin hallazgos. Se procede a intubacién y conexion a ventila-
cion mecanica. Liquido cefaorraquideo (LCR): 479 células, 100%
mononucleares. Hiperproteinorraquia. Hipoglucorraquia. Resonan-
cia magnética (RM): mltiples tuberculomas supra e infratentoria-
les. Infiltracion meningea supratentorial y de cisternas de la base.
Hidrocefalia obstructiva. TC torécico: adenopatias mediastinicas.
Lesiones intersticiales bilaterales. Condensacion basal izquierda.
Se iniciatratamiento con cuatro antitubercul ostaticos y corticoides.
Se colocadrenaje ventricular externo. Evolucién: se extubd alas 48
horas. Preciso implante de valvula de derivacion ventricul operito-
neal. Signos piramidales claros con espasticidad marcada de los 4
miembros. Pendiente de confirmacion microbioldgica del bacilo,
pero se encuentra contacto familiar positivo (abuelo y hermano).
Conclusiones. La incidencia de tuberculomas intracraneales es
muy baja. Considerar en pacientes que pertenezcan a grupos de
riesgo, areas endémicas 0 con contactos cercanos, que presenten
déficit neuroldgicos focales o crisis. El factor pronodstico més
importante es el comienzo precoz del tratamiento.

PIl.1.4

INFECCION POR CHLAMYDIA PNEUMONIAE COMO
DESENCADENANTE DE FENOMENOS NEUROL OGICOS
MEDIADOS POR ANTICUERPOSANTIFOSFOL I PIDICOS

N. Martinez-Espinosa, C. Sierra-Corcoles, R. Parrilla-Mufioz,
V. Sanchez-Fuentes, M. De Toro-Codes, J. De La Cruz-Moreno
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. Diversos procesos infecciosos de etiologia virica,
bacteriana o parasitaria se han relacionado con la presencia de anti-
cuerpos antifosfolipidicos (AFL), pudiendo estar en algunos casos
implicados en e desarrollo de un sindrome antifosfolipidico
(SAF). El papel patogénico de estos anticuerpos es todavia un gran
desconocido, constituyendo éste un tema de debate en la actuali-
dad, a no verse siempre implicado en el desarrollo de fendmenos
trombdticos. Se presenta el caso de un paciente con sintomatol ogia
neuroldgica secundaria a AFL inducidos por una infeccién por
Chlamydia pneumoniae sin complicaciones trombaticas asociadas.
Caso clinico. Nifio de 11 afios con mareos y cefalea de un mes de
evolucion. En lo Gltimos 10 dias se asocia vision borrosay de ‘iméa-
genes en fotogramas', parestesias y dolor ocular en las 24 horas
previas a su ingreso. Informe oftalmol 6gico: edema leve de papila
bilateral. Antecedentes inmediatos: proceso infeccioso en el mes
previo a ingreso. Exploracion fisica sin hallazgos. Se realizan
hemograma, bioguimica general, estudio hormonal, estudio de
liquido cefalorraquideo (LCR) (cultivo, gram, serologias, bioqui-
mica), presion de apertura de LCR, resonancia magnética (RM),
angiorresonanciay tomografiaaxial computarizada (TAC) craneal,
todos ellos compatibles con lanormalidad. Fondo de ojo (FO), eco-
grafiay TAC de drbitas: calcificaciones en ambos discos épticos
compatibles con drusas (mismo hallazgo en el padre). Serologia
positiva a Chlamydia pneumoniae (1/256). Anticuerpos anti-car-
diolipina I1gG e IgM aumentados. Evolucion: cese de los sintomas
con normalizacion posterior de niveles de AFL. Conclusion. Desta-
car laimportancia de incluir serologias y AFL ante sintomatologia
neurol 6gica imprecisa o no filiada con en el caso expuesto.
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PI1.1.5

SINDROME DE PARKINSONISMO GRAVE
SECUNDARIO A RISPERIDONA EN UN PACIENTE CON
ADRENOL EUCODISTROFIA LIGADA AL CROMOSOMA X

C. Sierra-Corcoles, R. Parrilla-Mufioz, C. Martinez-Padilla,
N. Martinez-Espinosa, V. Sanchez-Fuentes, J. De La Cruz-Moreno
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. La adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X (X-
ALD), debida a mutaciones del gen ABCD1, implica la no expre-
sion de laproteina ALDP. Su patogénesis, no del todo conocida, se
relaciona directamente con acimulo de AGCML, produciendo un
proceso inflamatorio y lesiones desmielinizantes en el sistema ner-
vioso central (SNC), causantes de la expresion clinica de la forma
cerebral. Son los sintomas conductual es, trastornos del aprendizaje,
psicaticos, etc., |os primeros en manifestares a veces, precisando en
algunos casos tratamiento farmacol dgico. L os tratamientos indica-
dos (neurol épticos-antidepresivos) presentan dificultades en estos
pacientes: no suelen responder deformatipica, tienen gran vulnera-
bilidad a los efectos adversos, pueden agravar el deterioro cogniti-
vo y empeorar |a enfermedad de base. Se acepta su utilizacién con
precaucion. En la X-ALD larisperidona es laindicada. Caso clini-
co. Varon 23 afios, diagnosticado por historia familiar de la enfer-
medad, antecedente de insuficiencia suprarrena desde los 19 afios,
con vida auténoma. Neuroimagen normal y écidos grasos de cade-
na muy larga (AGCML) aumentados. Presenta trastornos conduc-
tuales, compulsivo-obsesivos, iniciando tratamiento con risperido-
na. Al mes presenta cuadro de demencia y parkinsonismo grave.
Neuroimagen patoldgica no caracteristica totalmente de X-ALD.
Fallecimiento a los 4 meses del diagndstico: neumonia aspirativa
por encefal opatia X-ALD y neuroléptica. Conclusiones. Los neuro-
|épticos atipicos, como efecto adverso pueden causar extrapirami-
dalismo, que puede ir desde distonias leves hasta cuadros graves,
como sindrome rigido-acinético progresivo, refractario y mortal,
efecto que hemos comprobado en este paciente por la vulnerabili-
dad que presenta un cerebro dafiado. No sabemos que mecanismos
son los implicados, quedando sdlo preguntas con interrogantes,
pero nos indica precaucion y valoracion en su utilizacion.

PI1.1.6

SINDROME DE ENCEFALOPAT{A POSTERIOR
REVERSIBLE CON HIPERTENSION ARTERIAL
DE CAUSA NO DEFINIDA

C. Sierra-Coéreoles, R. Parrilla-Mufioz, C. Martinez-Padilla,
V. Sanchez-Fuentes, N. Martinez-Espinosa, J. De La Cruz-Moreno
Complejo Hospitalario de Jaén. Jaén.

Introduccion. El sindrome de leucoencefal opatia posterior reversi-
ble (SLPR), es una entidad clinicorradiolégica caracterizada por
afectacion de la sustancia blanca (SB) por edema cerebral. Clinica-
mente produce una encefal opatia aguda o subaguda que suele coin-
cidir con hipertension arterial (HTA), con sintomas de cefalea,
vomitos, alteracion de la concienciay trastornos visuales. La etio-
logiaevocada en lainfanciahasido por HTA secundariaaenferme-
dades crénicas subyacentes con insuficiencia renal o tratamiento
inmunosupresor. Presenta la particularidad en casi todos |os casos
de reversibilidad clinicorradiol 6gica tras tratamiento antihiperten-
sivo 0 supresion de inmunosupresores. Objetivo. Presentar un caso
de SLPR relacionado con HTA de causa no definida. Caso clinico.
Nifio de 5 afios sano. Presenta abdominalgia. A las 48 horasinicia
vémitos seguidos de crisis convulsiva parcial, pérdida de concien-
cia con focalidad en extremidad inferior derecha. Se detecta HTA
(150/120), iniciando tratamiento antihipertensivo, con remision de
la sintomatologiay control de la HTA. Tomografia axial computa-
rizada (TAC) craneal realizada a las 48 horas, normal. Se realiza
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resonancia magnética (RM) a 4.° dia: hiperintensidad en SB en
Flair/T, subcorticales en parietal es-temporooccipital es-frontal es-
bilaterales. RM a las 2 semanas: desaparicion de las lesiones. Se
descartan enfermedades subyacentes de base con estudios funcio-
nalesy de imagen. Estudio cardiol 6gico detecta hipertrofia leve de
ventriculo izquierdo (VI). Con diagnostico de HTA de causa no
definida continua en tratamiento con controles y seguimiento de
HTA. Conclusiones. Nuestro caso presenta SLPR por HTA sin
enfermedad subyacente de base. El conocimiento y la sospecha
diagndstica precoz facilitan el tratamiento adecuado, previniendo
las secuel as neurol égicas e incluso la muerte.

PIl.1.7

MIELITISTRANSVERSA POSVACUNAL. CASO CLINICO

S. Roldén-Aparicio, L. Arrabal-Fernéndez, A. Leonés-Valverde,
H. Navarro, M. Martin-Diaz
Hospital Virgen de las Nieves. Granada.

Objetivo. Descripcién de un caso de mielitis transversa probable-
mente posvacunal. Caso clinico. Varén de 7 meses con hipotonia,
pérdida de fuerza global (imposibilidad de sedestacion y sostén
cefdlico), flaccidez de las 4 extremidades (peor superiores), llantoy
tos débiles, de 24 horas de evolucion. Febricula. Vacunacion 48
horas antes. Antecedentes sin interés. Exploracion: sensorio, pares
cranealesy pupilas normales. Llanto débil y agudo. Hipotoniaaxial
y periférica, tetraparesia flaccida asimétrica (mayor afectacion bra-
zos, sobre todo izquierdo). Escasa movilidad con retirada discreta
a dolor en miembros inferiores, casi ausente en izquierdo, aungque
provoca llanto. Arreflexia miembros superiores (MMSS), hiporre-
flexia miembros inferiores (MMII). Esfinteres no valorables.
Hemograma, bioquimica, enzimas musculares. normales. Liquido
cefalorraquideo (LCR): proteinas 41 mg/dL, glucosa 59 mg/dL,
leucocitos 4/mm?, cultivos y serol ogias negativos. Estudio inmuno-
l6gico normal. Resonancia magnética (RM) craneal norma. RM
medular: mielitis cervical. potenciales evocados somatosensoriales
(PESS): presentes en MMSS, afectacion bilateral de MMII princi-
palmente derecho. Evolucion: se instauran corticoides. Evolucion
favorable. RM (2 meses evolucién): desaparicion del edema.
Pequefio foco glidtico residual. Actual: movilidad activa normal en
las 4 extremidades sin asimetrias. Buena manipulacion. Tono cen-
tral normal, con sedestacién y bipedestacion con apoyo. Tono nor-
mal en MMSS, muy discreta hipertonia e hiperreflexia en MMII.
Conclusiones. Lamielitistransversaes un proceso infrecuenteen la
edad pediétrica'y excepcional en la lactancia. La etiologia parain-
fecciosa/autoinmune supone un porcentaje importante, no hallan-
dose siempre un claro antecedente. Dado |o excepcional del caso,
se ha considerado de interés describir un cuadro de mielitis trans-
versa en un lactante inmunocompetente tras vacunacion polivalen-
te, sin que pueda relacionarse con ninguna en concreto.

PI1.1.8

TOXOCARIASIS CEREBRAL

R. Martin-Molina, M.A. Martinez-Granero, A. Garcia-Pérez, M.
Bueno-Campafia
Hospital Universitario Fundacion Alcorcon. Alcorcon, Madrid.

Introduccion. La infestacién sintomética por Toxocara es infre-
cuente en nuestro medio. En &reas de prevalencia alta se ha demos-
trado una asociacion entre seropositividad y epilepsiaparcial. Caso
clinico. Varén de 3 afios procedente de medio rural de Rumania.
Epilepsia parcia desde los 18 meses, en tratamiento con &cido val-
proico (VPA) y carbamacepina (CBZ) con control parcial. Retraso
del lenguaje y trastorno de conducta con hipermotricidad y agresi-
vidad. Estudio inicial: resonancia magnética (RM) cerebral con
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lesién malécica crénica temporal izquierda. Hemograma con eosi-
nofilia (23%, 2.270 eosindfilos totales). Por eosinofilia se amplia
estudio, con parésitos en heces negativos, serologia positiva para
Toxocara canis, negativa para Echinococo, Trichinella y Fasciola.
Liquido cefalorraguideo (LCR) con pleocitosis (22 cels/mm?®).
AngioRM pendiente. Se inicia tratamiento con albendazol y dexa-
metasona con normalizacién de la eosinofilia y disminucion de
titul os serol 6gicos. Actualmente en monoterapiacon VPA con buen
control. Conclusiones. La infestacion por Toxocara es habitual-
mente asintomatica, aunque existen formas sintométicas (visceral,
ocular). Laafectacion cerebral esmuy raray probablemente ocurre
por diseminacion hematdgena. Se puede presentar como meningo-
encefalomidlitis, encefalitis, vasculitis cerebral, crisis agudas, epi-
lepsia y trastornos conductal. En neuroimagen se describen éreas
de vasculitis, lesiones focales, hipersefial en T, por granulomas o
microhemorragias e infartos corticales. El diagndstico es serol 6gi-
co. Nuestro caso, con lesién cerebral focal, epilepsiay pleocitosis
lo consideramos una forma cerebral de toxocariasis, observando
una evolucion favorable con el tratamiento antihelmintico. Aunque
latoxocariasis cerebral es una patologia infrecuente, se debe tener
en cuenta en nifios con epilepsiay eosinofilia, especialmente si pro-
cede de areas geogréficas endémicas.

Sesion 2, viernes 19 de septiembre
de 09:00 a 09:30 h

PIl.2.1

AFECTACION NEUROLOGICA EN EL LUPUS
ERITEMATOSO SISTEMICO PEDIATRICO

A. Sans, C. Boix, R. Colomé, A. Lépez, V. Delgadillo, J. Anton
Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. La afectacién neuroldgica en e lupus eritematoso
sistémico pediétrico (LESP) es frecuente y varia, segun los traba-
jos, entre el 20y 95% de | os casos. Durante tiempo se crey6 que las
Unicas manifestaciones relacionadas con €l sistema nervioso cen-
tral (SNC) en el lupus eran los trastornos psicoticosy las convulsio-
nes. En los dltimos 10 afios las distintas clasificaciones han ido
incluyendo una variada gama de trastornos que van desde la cefa-
lea, la afectacion cognitiva 'y conductual, accidente vascular cere-
bral (AVC), convulsiones, trastornos del movimiento hasta la afec-
tacion del sistema nervioso periférico. En 1999 el American Colle-
ge of Rheumatology diferencia 19 sindromes neuropsiquiétricos en
el LES. Las manifestaciones neuroconductual es pueden presentar-
se en cualquier momento del curso de la enfermedad y afectan de
manera significativa el curso y la calidad de vida de los pacientes.
Los estudios neurocognitivos han demostrado su utilidad en el
adulto, pero existen pocas series pedidtricas en la bibliografia. En
los adultos se han descrito perfiles especificos de af ectacion fronto-
subcortical con alteracion de memoria, funciones gecutivas y
enlentecimiento en la velocidad psicomotora 'y del procesamiento
de la informacion. Objetivo. Conocer la afectacion neuroldgica y
especificamente neuropsicolGgica en un grupo de pacientes con
diagndstico de LESP. Pacientes y métodos. Se presenta un grupo de
5 pacientes de sexo femenino con diagnéstico de LES. Serevisala
clinica neurolégica y los resultados del estudio neuropsicol 6gico
realizado en todas ellas. Resultados y conclusiones. La afectacion
neuroldgica y neuropsicoldgica en el LESP en el grupo estudiado
es semejante ala descrita en los adultos.
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PIl.2.2

MIELITISTRANSVERSA POR MYCOPLASMA
PNEUMONIAE. PRESENTACION DE UN CASO CLINICO

S. Roldan-Aparicio, L. Arrabal-Fernandez, A. Leonés-Valverde, A.
Ramirez-Arredondo
Hospital Virgen de las Nieves. Granada.

Objetivo. Descripcién de un caso clinico de pardlisis flaccida como
presentacion de mielitis transversa por Mycoplasma. Caso clinico.
Nifia de 3 afios que, cursando cuadro catarral, presenta pérdida de
fuerza progresiva de inicio en miembros inferiores (MMII) instau-
réndose pardlisis flaccida completa en 24 horas con imposibilidad
de sostén cefdlico. No otra afectacion neuroldgica ni sistémica.
Padre infeccion por virus de la inmunodeficiencia humana (VIH).
Antecedentes personal es sin interés. Exploracion: conciencia, pupi-
las y pares craneales normales. Voz débil y bitonal. Imposibilidad
de movilidad activa, control de tronco ni sostén cefédlico. Flaccidez,
pérdida de fuerza (0/5) y arreflexia de las 4 extremidades. Sensibi-
lidad dolorosa, discriminativay posicional abolidas desde el cuello,
téctil y térmica conservadas. No control de esfinteres. Sistema ner-
vioso auténomo (SNA) normal. Analitica normal. Liquido cefalo-
rraquideo (LCR): 250 células, proteinas 90,8 mg/dL, resto normal.
Electromiograma (EMG) normal. Resonancia magnética (RM):
mielitisis transversa cervicodorsal. Serologia Mycoplasma pneu-
moniae positiva. Evolucion: tratamiento con corticoides. Potencia-
les evocados somatosensoriaes (PESS) (5 semanas): respuesta en
€l sector periférico normal; central s6lo mediano derecho con res-
puesta muy retrasada y de baja amplitud. Ausencia de sensibilidad
dolorosa. Controles RM: buena evolucion Actual. Fuerza proximal
4/5, distal 3/5. Hiperreflexiacon clono en MMII. Marcha paraparé-
tica. Escoliosis. Vejiganeurégena. Conclusiones. Las pardlisisflac-
cidas en Pediatria son infrecuentes. Aunque el Guillain-Barré esla
maés frecuente, hay que considerar otras etiologias. Presentamos
este caso, al ser lamidlitis transversa una causa poco frecuente que
precisa confirmacion en RM. La mayoria son idiopéticas, aunque
se demuestra etiologia infecciosa en 20-30% de los casos. En €l
nuestro se confirma este carécter por Mycoplasma pneumoniae.

PIl. 2.3

MIELINOLISISCENTRAL PONTINAY EXTRAPONTINA
SECUNDARIA A UNA CORRECCION RAPIDA
DE HIPERNATREMIA: PRESENTACION DE UN CASO

B. Bernardo-Ferndndez, |. Mdaga-Diéguez, R. Labra-Alvarez,
A. Concha-Torre, R. Lépez-Roger
Hospital Universitario Central de Asturias. Oviedo.

Introduccion. La mielindlisis central pontina (MCP), y extraponti-
na (ME) son entidades consecuencia de alteraciones en las concen-
traciones plasméticas de iones secundarias, generalmente a correc-
ciones agresivas de hiponatremia'y menos habitual mente de hiper-
natremia. Hasta la fecha existen tres casos publicados de ambas
entidades asociadas en pacientes pediatricos. Caso clinico. Varén
de 3 afios con diabetes insipida central, tratada con desmopresina
intranasal como secuela de una hemorragia intracraneal neonatal
secundaria a crisis hipertensiva por coartacién de aorta. Ingresa por
deshidratacion hipernatrémicagrave (Nat+ 189 mmol/L) y deterioro
neurolégico. Se pauta correccién de la hipernatremia 'y 48 horas
después presenta estado convulsivo refractario, que requiere induc-
cién de coma barbitdrico. Se traslada a Unidad de Cuidados Inten-
sivos Pediatricos (UCIP), donde desarrolla anisocoria, taquicardiae
hipotensién, se constata Nat+ 128 mmol/L y edema cerebral, y se
pauta manitol y suero salino hiperténico. Tras recuperarse del ede-
ma cerebral y correccion lenta de sus alteraciones hidroelectroliti-
cas mejora progresivamente, 1o que permite alta definitiva a los 72
dias. En laresonancia magnética (RM) se observan lesiones en vér-
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mix, ambos hemisferios cerebelosos y protuberancia. Al alta pre-
senta escasa conexion con el medio, ausencia de comunicacion,
hipotonia generalizada, espasticidad de miembros inferiores y re-
flegjos osteotendinosos (ROT) exaltados. Conclusiones. La correc-
cion de ateracionesidnicas y glucémicas graves han de ser cautas,
ya que pueden provocar destruccion de las vainas de mielina
(MCP/ME) y ocasionar graves secuelas neurolgicas. Laabsorcion
deladesmopresinaintranasal puede ser erraticay han de tenerse en
cuenta sus implicaciones. La asociacion de MCPy ME en un mis-
mo paciente pedidtrico es muy poco frecuente.

PIl.2.4

ACCIDENTES CEREBROVASCULARES ISQUEMICOS
EN NINOS CON CARDIOPATIAS

B. Huidobro-Fernandez, M. Tolin-Hernani, M. Vézquez-L 6pez,
F. Martin-Del Valle, M. Centeno, P. Castro-De Castro
Hospital Gregorio Marafién. Madrid.

Introduccion. Los accidentes cerebrovasculares (ACV) en lainfan-
cia han aumentado significativamente en los Ultimos afios. Dentro
de dllos, los secundarios a cardiopatias son los més frecuentes.
Objetivos. Describir las caracteristicas de los ACV isquémicos en
nifos cardidpatas, destacando los factores de riesgo especificos, la
clinica inicial, la demora diagndstica y e tratamiento posterior.
Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo de los pacientes con
cardiopatia diagnosticados de ACV arterial isquémico en los (lti-
mos 10 afios en nuestro hospital. Se analizaron: tipo de cardiopatia,
posibles factores asociados como cirugias o cateterismos recientes,
estudio de trombofilias, clinicainicial, demoray método diagnosti-
co, profilaxis primaria y secundaria, tratamiento administrado y
evolucién neurolégica. Resultados. 20 pacientes cumplieron los
criterios de inclusion (edades: periodo neonatal-15 afios), 18 pre-
sentaban cardiopatias congénitas. 11 pacientes tenian antecedente
de cirugiay/o cateterismo en el mes previo. Laformadeinicio més
frecuente fueron crisis convulsivas. El diagndstico se retrasd més de
24 horas en € 60% de los casos. 50% de |os pacientes no recibian
profilaxis primaria. Se indicé tratamiento en el 70% de los casos,
aunque en ningln caso trombdlisis. Conclusiones. Es prioritario
pensar en un ACV ante cualquier sintoma neurol égico agudo en un
nifio con cardiopatia. Se deberian establecer medidas para dismi-
nuir lademoraen el diagndstico en este tipo de pacientes, asi como
realizar estudios prospectivos aleatorizados para crear un protocolo
de actuacién uniforme en losACV pediétricos.

PI11.2.5

NECK-TONGUE SYNDROME

A. Garcia-Ron, M.A. Delgado-Rioja, B. Jiménez-Crespo,
M.L. Dominguez-Quintero, J. Sierra-Rodriguez

Hospital Juan Ramon Jiménez. Huelva.

Objetivo. Presentar un caso clinico de neck-tongue syndrome (SNT)
de diagnostico infrecuente en Pediatria. Se trata de una cefaea
caracterizada por episodios paroxisticos breves de dolor intenso
occipital o cervical alto, acompafiados de parestesias en lahemilen-
guaipsilateral, desencadenados por movimientos bruscos de rota-
cion de la cabeza. Descritos por primera vez hace 40 afios por
Cyriax. De fisiopatologia incierta, parece que € dolor es causado
por una subluxacion atloaxoidea transitoria, con posterior transmi-
sion de los estimulos a nervio lingual desde laraiz de C2 através
del hipogloso. Se clasifican segln |a etiologia en complicadas y no
complicadas (Borody). Su diagnostico es clinico y € tratamiento
conservador. Caso clinico. Nifia de 11 afios de edad que presenta
episodios caracterizados por dolor lacinante de inicio subito en
region occipital izquierda, acompafiados de parestesia de la hemi-

S137



COMUNICACIONES

lengua ipsilateral, de segundos de duracion, que cedian de forma
espontanea. Exploracion neuroldgica normal. Radiografia lateral
de columna cervical y resonancia magnética (RM) craneal y cervi-
cal normal. No se desencadenala clinica con giro brusco pasivo de
la cabeza. Debido a su baja frecuencia se explica alos padresy no
se aplicaningln tratamiento. En un afio de seguimiento, buenatole-
rancia de la paciente. Conclusiones: El SNT es una entidad poco
conocida, quizas de ahi su bgja frecuencia. El diagnostico es pura-
mente clinico, aunque es necesario un RM cervical para descartar
organicidad. Debido a su buena evolucion no precisa tratamiento,
salvo el de la causa desencadenante, si se encuentra.

PIl.2.6

OFTALMOPLEJIA DOLOROSA EN PEDIATRIA:
EXPERIENCIA DE 2 CASOS

R. Vidal-Sanahuja, C. Coderch-Ciurans, S. Uriz-Urzainqui,
J. Quilis-Esguerra, S. Redondo-Torres, V. Medina-Iglesias
Hospital de Terrassa. Terrassa, Barcelona.

Introduccion. En la oftalmoplejia dolorosa se pueden ven implica-
das diversas estructuras orbitarias como: globo ocular, nervios ocu-
lomotores, optico, trigémino, fibras simpaticas, musculatura
extraocular, sistema arterial, venoso, linfatico, tejido conectivo,
grasa, glandula lagrimal, y paredes dseas. Con tal diversidad de
estructuras, las posibilidades etiol 6gicas son multiples y su estudio
complejo. Casos clinicos. Caso 1: mujer de 15 afios que consulto
en el 2002 por presentar desde hacia 18 horas lagrimeo y conges-
tién conjuntival en ojo izquierdo, dolor ocular, y diplopia a mirar
hacia la izquierda. Tomografia computarizada (TC) cerebral con
engrosamiento del musculo recto interno y cambios inflamatorios
en parpado izdo. Vision normal. Analitica negativa. Recuperacion
completa tras una semana de tratamiento corticoideo. Caso 2:
mujer de 10 afios que consultd en marzo de 2008 por dolor ocular
derecho de 6 horas de evolucion, vomitos, y amaneciendo con pto-
sis palpebral derecha, midriasis, oftalmoplejia derecha completay
discreta proptosis. Resonancia magnética (RM) cerebral con una
lesién orbitariade 8 x 6 mm superointerna derecha, y unas estructu-
ras filiformes milimétricas intray extraconales, sugestivas de tejido
linfatico o venoso. Agudezavisual 0,7 derechay 1 izquierda. Tras 3
semanas de tratamiento corticoideo, desaparecio e dolor y la pto-
sis, y leve mejoriade la oftalmoplejiay midriasis. Conclusiones. El
caso 1 sediagnostico de pseudotumor orbitario, y €l caso 2 de posi-

ble malformacion venosal/linfética, pendientes de completar estu-
dio y evolucion. Revisamos € diagnostico diferencial de la oftal-
moplejia dolorosa basado en la clinica, neuroimagen, estudios de
laboratorio, respuesta corticoidea y, cuando fuera necesario, estu-
dio bidpsico.

PIl.2.7

PARALISISADQUIRIDA DEL VI PAR CRANEAL EN LA
INFANCIA: REVISION DE 3 CASOS

M.C. Torres-Torres 2, A. Lépez-Lafuente , P Sanchez-Miranda?,
P. Donado-Palencia? M.J. Balleste-Herrera @ E. Palomo-Atance 2
2 Hospital General de Ciudad Real. Ciudad Real. ® Hospital San Pedro de
Alcantara. Caceres.

Introduccion. La pardlisis adquirida del VI par craneal (PASP) es
poco frecuente en lainfancia. Las etiologias més prevalentes son la
traumédtica y latumoral. Sin embargo, se deben incluir en el diag-
nostico diferencial las formas benignas postinfecciosas. La patoge-
nia de éstas es desconocida, siendo su presentacion 'y curso evoluti-
vo similares alas pardlisis faciales idiopéticas. Casos clinicos. Pre-
sentamos 3 casos de PASP postinfecciosas, con distinto curso evo-
lutivo (Tabla PI1.2.7). Conclusion. La evolucion espontanea de la
PASP postinfecciosa es, en general, hacia la curacién (70% casos),
aunque se han descrito recaidas, sobre todo en los primeros 6 meses
de seguimiento. Esto lo observamos en € caso 1. Dado € corto
periodo de seguimiento del caso 2, cabe la posibilidad de que pre-
sente nuevos episodios de PASP en |os préximos meses.

PI1.2.8

ANGIOMA LUMBARY FOSITA PRECOXIGEA

EN NINA DE CASI 3ANOS

M.L. Casado-Sanchez, S.D. Callgja-L6pez, T. Raga-Poveda,
C. Ortega-Casanueva, J. Garcia-Velazquez, M. Herrera-Martin
Hospital General de Segovia. Segovia.

Objetivo. Dirigir laatencidn alesiones cutaneas que pueden escon-
der patologia neuroquirdrgica. Caso clinico. Nifia de 3 afios, adop-
tada a los 11 meses, con poca fuerza en miembros inferioresy sin
sedestacion. Marcha a los 17 meses, con caidas frecuentes en dis-
minucién. Control de esfinteres diurno. Enuresis nocturna ocasio-

Tabla PII.2.7.
Caso 1 Caso 2 Caso 3

Edad 8 meses 2 afios y 8 meses 18 meses

Sexo Femenino Masculino Masculino

Sintomas Pardlisis mirada lateral izquierda Pardlisis mirada lateral izquierda Paralisis mirada lateral izquierda

Antecedentes Varicela dos meses antes. Infeccidn respiratoria tres Varicela dos meses antes.
Infeccion respiratoria una semana antes. semanas antes 11 dias antes vacuna DTP y Hib
Vacunacion con Prevenar ® 10 dias antes

RM/TAC Normal Otomastoiditis izquierda Normal

Evolucion Dos recaidas, con posterior resoluciéon A los cuatro dias de PASP: fiebre Persistente paralisis VI par.

y OMA izquierda. Resolucion de

Tratamiento con toxina botulinica

PASP en 6-7 semanas

Tiempo de seguimiento 10 meses

3 meses

4 afos

RM: resonancia magnética; TAC: tomografia axial computarizada; PASP: paralisis adquirida del VI par craneal; OMA: otitis media aguda; DTP: vacuna difteria, téta-

nos y tos ferina.
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nal. Antecedentes personalesy familiares: desconocidos hasta adop-
cion. Ortesis de silicona por 2.° dedo del pie derecho en garra
Exploracion fisica: Peso 13 kg (P25), talla 92,7 cm (P50). Hemito-
rax izquierdo: 3 pequefias manchas ‘café con leche’. Regidn lum-
bar: angioma vinoso con pelo sobre mancha azulada; otra, en glu-
teo izquierdo y fosita precoxigea profunda (sin fistula). Buena
motilidad, fuerza, tono y masas musculares de miembros inferiores
con reflegjos osteotendinosos normales. Sensibilidad plantar, estéti-
cay marcha, normales. Pie derecho: 2.° dedo en garra. Radiografia
simple de columna lumbosacra y caderas. espina bifida oculta de
5.2 vértebra lumbar. Resonancia magnética de columna: malforma-
cién congénita de columna vertebral y médula espinal relacionada
con digrafiaespinal oculta. Columnadorsal y lumbar disréafica, con
hipoplasia de arco neural posterior. Médula espinal ancladaen L4,
multiples cavidades de hidrosiringomielia, lipoma espinal, menin-
gocele sacro y seno dérmico con pequefio trayecto fistul oso subcu-
téneo hacia unidn sacrocoxigea, sin afectarlani comunicacion clara
con canal raquideo. Resto de columna, normal. Diagnostico: disra-
fia espinal oculta. Lesiones cutaneas en region lumbosacray nalga
derecha. Evolucién: vista por Neurocirugia, conducta expectante.
Conclusiones. Las lesiones cuténeas pueden esconder padecimien-
tos neuroquirdrgicos en la columna. El diagndstico temprano evita
complicaciones neurolégicas e infecciosas tardias mediante trata-
miento precoz.

Sesion 3, viernes 19 de septiembre
de 09:00 a 09:30 h

PI1.3.1

RENDIMIENTO EN NUESTRO HOSPITAL DE LASPRUEBAS
GENETICASEN EL RETRASO MENTAL Y EN LOS
TRASTORNOS GENERALIZADOS DEL DESARROLLO

R. Martin-Molina, A. Garcia-Pérez, M.A. Martinez-Granero, I. Luis
Fundacién Hospital Alcorcén. Alcorcon, Madrid.

Objetivos. Estudiar €l rendimiento en nuestro hospital de las prue-
bas genéticas en € retraso mental (RM) sindrémico, no sindrémi-
co, y en los trastornos generalizados del desarrollo (TGD), sin
incluir los sindromes Down. Métodos. Revisamos |os pacientes vis-
tos en Neuropediatria en 10 afios de funcionamiento de la Funda-
cion Hospital Alcorcon, con diagnéstico principal de RM y TGD.
Se han excluido los RM/TGD que acompafian a otras etiologias:
esclerosis tuberosa, errores innatos del metabolismo (EIM), pardli-
sis cerebral infantil (PCI), infecciones congénitas, epilepsias gra-
ves. Resultados. De 3.973 pacientes, se incluyeron 348 encontran-
do 21 alteraciones genéticas (6%): 1 ring-20, 2 translocaciones no
balanceadas, 3 deleciones, 2 X-fragil, 1 cromosoma marcador
supernumerario, 2 Steinert congénitos, 1 Prader Willi (delecion) y
1 fenotipo PW con trisomia 15g11-g13, 2 Angelman por microde-
lecion UB3A, 2 deleciones subteloméricas, 1 Turner y 1 Klinefel-
ter, 2 Sprintzen, 1 Smith Magenis. Conclusiones. Nuestro porcenta-
je de etiologia genética conocida es bajo, pero variado (hay que
tener en cuenta que no se han incluido los Down). Los MECP2
determinados fueron negativos (3). Deberian ponerse en marcha
técnicas mas precisas como MLPA (multiplex ligation-dependent
probeamplification), arrays-CGH (hibridacion gendmica compara-
da), y estudios de genes para retraso mental ligado a X (RMLX)
para llegar a un porcentaje mayor de diagnéstico genético conoci-
do. Deberian también realizarse protocolos clinicos de estudios
genéticos secuenciales, y optimizar |os recursos sanitarios median-
te redes hospitalarias que se repartan | as técnicas genéticas en cada
comunidad. Conocer la causadel RM/TGD permite ofrecer unries-
go de recurrencia, un pronostico y opciones de tratamiento, y evita
examenes buscando otras etiologias.
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PI11.3.2

SINDROME DE X FRAGIL,
¢(UNA ENTIDAD DE DIAGNOSTICO FACIL?

A. Garcia-Oguiza, A. Olloqui-Escalona, M. Lafuente-Hidalgo,
R. Pérez-Delgado, N.D. Royo-Pérez, J.L. Pefia-Segura,

F.J. Lopez-Pison

Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. El sindrome de X frégil se considerala causa heredi-
taria més frecuente de retardo mental (1-4%). Objetivos. Revisar
todos los pacientes estudiados de posible sindrome de X fréagil en
nuestra Unidad. Analizar cuantos estudios han sido positivos, tiem-
po de evolucion hasta su diagnéstico y mativos de consulta. Mate-
rial y método. Nuestra base de datos recoge todos | os pacientes vis-
tos en la Unidad de Neuropediatria desde mayo de 1990. Hemos
revisado todos | os pacientes en que constaba realizado el estudio de
sindrome de X fréagil hasta febrero de 2008. Resultados. De 10.529
pacientes gque constan en la base de datos, se ha realizado estudio
de X frégil a501 pacientes, estando alterado en 14 casos (un 2,8%).
Los motivos de consulta més frecuentes para la realizacion del
estudio han sido: retraso psicomotor, alteracién del comportamien-
to, trastornos paroxisticos, problemas escolares y trastornos del
lenguaje. Delos 14 casos (2 de ellos mujeres) 3 son diagnostico por
antecedente familiar, 1 de ellos diagndstico prenatal; los otros 11
fueron diagnosticados a una edad media de 4 afios y 2 meses. El
estudio fue sugerido en 1 caso por los progenitoresy en otro por los
educadores; 1 caso venia diagnosticado de otro centro. Conclusio-
nes. A pesar de la aparente poca rentabilidad de |os estudios de X
frégil en nuestra serie, creemos esta justificado su estudio por la
trascendencia que implica € diagndstico en €l consgjo genético
familiar. Nos planteamos la conveniencia de ampliar €l espectro cli-
nico de pacientes que se estudian.

PI11.3.3

EXPERIENCIA EN CONSULTA DE PACIENTES
PEDIATRICOSAFECTOS DE DISTROFIA MIOTONICA

Y. Armendériz, R. Pérez, L. Monge, M. La Fuente, M. Calvo,
J.L. Pefia, J. Lopez-Pison
Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Objetivos. Revision de nuestra experiencia de 18 afios en pacientes
afectos de distrofia miotonica. Resultados. Se han controlado 10
pacientes con genética positiva. 2 fueron fallecimientos, 4 siguen
en control, 2 son seguidos en otro Centro, y 2 abandonaron el con-
trol. 3 son familiares entre si. Media de seguimiento: 4 afios. Edad
media del Ultimo control: 6 afios (21 dias-12 afios). Iniciaron en
periodo neonatal 7 nifios con hipotonia, 4 de ellos con sufrimiento
fetal afiadido. 1 nifio se diagndstico alos 3 meses por estar su padre
afecto. 1 nifia adoptada consulté alos 10 afios por agarrotamientos
de las manos ‘desde siempre’ y 1 nifio a los 5 afios con posturas
andmalas de las manos. Presentaron retraso psicomotor o del len-
guaje 6 nifios. Alteraciones asociadas: 2 casos de cataratas, 1 caso
de diabetes tipo I, 3 casos de hipercolesterolemia, 1 sarcoma de
pared abdominal, 1 caso de fractura de fémur y cadera, 2 casos de
comunicacion interauricular. El diagnéstico se realizd en 5 casos
por laclinicay/o fenotipo de madrey nifio, en 3 casos tras diagnds-
tico familiar y en los 2 casos no congénitos sintométicos exclusiva-
mente por la clinica del nifio. Discusion. La distrofia miotonica es
poco frecuente en nuestra experiencia, més frecuentes las formas
congénitas, que asocian con frecuencia sufrimiento perinatal. La
genética permite identificar o excluir €l proceso. Debe redizarse
ante recién nacidos hipotdnicos de causa no aclarada, y plantearse
en nifios ante alteraciones de los dedos y manos no fécilmente
explicables.
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PI11.3.4

VALORACION NEUROL OGICA DE NINOS

CON SINDROME DE DELECION 22¢11.2

V. Delgadillo-Chilavert & A. Leones? L. Callgjén g, P. Po6 2,
E. Gean? V. Catd4®

@Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat.

b Laboratorio prenatal Genetics. Barcelona.

Introduccién. El sindrome de delecién 22g11.2 es una anomalia
cromosomica debida a una pérdida de material del brazo largo del
cromosoma 22, con una prevalencia de 1 en 4.000 recién nacidos
vivos. La expresion clinica de esta cromosomopatia corresponde a
sindromes: velocardiofacial, Di George, facies-conotruncal, que
comparten manifestaciones fenotipicas de expresividad variable.
Objetivo. Valorar la afectacion neurolégica y extraneurolégica de
29 nifios con este sindrome, confirmado por método FISH (fluores-
cent in situ hybridation). Pacientes y métodos. Revision retrospecti-
va de todos los casos y en grupo de €ellos, valoracién neurol6gica
actual aplicando segiin edades y grado de afectacion tablas de neu-
rodesarrollo de Haizea, Llevant y Bayley; test cognitivos —K-ABC,
subtest escala de inteligencia para nifios WISC- 1V, WPPS| (Pre-
school and Primary Scale of Intelligence)—, y cuestionarios (Vine-
land y Achenbach). Resultados. Predomino del sexo masculino
65% con edad promedio a momento del diagndstico de 18 meses.
Fenotipo muy variable con rasgos dismorficos descritos en la gran
mayoria, cardiopatia 76%, déficit inmunol 6gico 69%, hipocal cemia
42%. Epilepsia 14%. Fallecimiento 4%. En el 86% se objetivd
retraso global del desarrollo con retraso del area del lenguaje en €l
100% de los casos, asociando trastornos del habla en los casos de
insuficiencia velo palatina en e 41%. Vineland con ateracion en:
lenguaje 70%, habilidades cotidianas 90%. KABC (Kaufman Asses-
ment Battery for Children): procesamiento mental compuesto alte-
rado en e 40%. Conclusion. El retraso global del desarrollo con
principal afectacion en €l area del lenguaje y retraso cognitivo es
frecuente en pacientes con sindrome de delecion 22g11, no atribui-
bles alas patol ogias asociadas; |a deteccion precoz de | os trastornos
neurol 6gicos es fundamental en el tratamiento de estos pacientes.

PI.3.5

HALLAZGOSCLINICOSEN PACIENTES
NEUROPEDIATRICOS CON MUTACIONES

EN LA REGION CRITICA DE LA LISENCEFALIA

P. Andreo-Lillo @ T. EscAmez-Martinez °, S. Martinez-Pérez °,
F. Carratal&Marco 2

@ Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario de San Juan de Alicante.
b Instituto de Neurociencias de Alicante. Alicante.

Introduccion. Las mutaciones en laregion criticade lalisencefalia
(RCL) se han asociado a malformaciones del sistema nervioso cen-
tral (SNC) muy variables, aunque con estudios de muestras modes-
tas. El andlisis de mutaciones del ADN y de su trascripcién, de
poblaciones mayores de pacientes con caracteristicas comunes
como retraso psicomotor y epilepsia con malformaciones del SNC,
indicaria la correspondencia de la mutacion de algunos genes con
determinados patrones sindrémicos, aln poco definidos. Objetivo.
Comparar la presencia de mutaciones de la RCL en pacientes con
retraso psicomotor y/o epilepsia con anomalias estructurales del
SNC (REM) en relacion a un grupo de control. Pacientes y méto-
dos. Se toman 42 pacientes consecutivos con REM (rapid-eye mo-
vement) alos que se practican examen clinico neurol égico, electro-
encefalograma (EEG) y resonancia magnética (RM) cuyas caracte-
risticas bésicas se agrupan como variables independientes. A éstos,
y a 224 controles sanos, se les estudia por técnicas de proteina C
reactiva (PCR) la presencia de mutaciones y errores de trascripcion
en la RCL. Resultados. En 6 pacientes de REM se encontr otra
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causa que explicase €l proceso. De los 36 restantes, en 26 se detec-
t6 la presencia de mutacion de ADN y/o errores en la trascripcion,
mientras que no se detectd ningln caso entre los controles (32 =
179,75; p = 0,0000000) —asumido un falso positivo, se obtiene:
oddsratio (OR) = 579,8; intervalo de confianza (IC) (70,11 < OR <
12684,88)—. Conclusiones. Los pacientes con REM presentan alre-
dedor de 580 més probabilidades de tener mutaciones en la RCL
que los pacientes del grupo de control.

PI1.3.6

EL ‘SIGNO MOLAR’ EN EL SINDROME DE JOUBERT Y
SINDROMES RELACIONADOS. A PROPOSITO DE 2 CASOS

R. Ranz-Angulo, M. Lafuente-Hidalgo, M. Salvatierra-Arrondo,
A. Claver-Monzén, L. Monge-Galindo, C. Loris-Pablo,

J.L. Pefia-Segura, J. L épez-Pison

Hospital Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. El sindrome de Joubert (SJ) es una enfermedad rara
autosdmica recesiva, con alteraciones respiratorias neonatales,
hipotonia, ataxia, alteraciones oculomotoras y retraso psicomotor.
Puede asociar afectacion retiniana, renal y/o hepdtica. Se presentan
2 casos. Casos clinicos. Caso 1: nifio de 7 meses que desde los 2
meses muestra estrabismo divergente y nistagmo horizontal, con
faltade seguimiento visual e hipotoniaaxial. Sostén cefdlico alos5
meses. Resonancia magnética (RM) muestrael ‘signo molar’. Caso
2: nifio de 10 afios ingresado en periodo neonatal por taquipnea, y
discinesia oculocefdlicay de extremidades superiores, ausencia de
contacto visual e hipotonia axial. Diagnosticado de posible encefa-
lopatia mitocondrial por déficit parcial del complejo | de la cadena
respiratoria. Sedestacion alos 22 meses y marcha auténoma ataxi-
caalos 4 afios. Persistencia de discinesia oculomotoray nistagmo
y retraso cognitivo. A los 9 afios insuficiencia renal secundaria a
nefronoptisis. La neuroimagen —RM alos 10 mesesy alos5 afiosy
tomografia axial computarizada (TAC) craneal a los 10 afios- es
compatible con el SJ, con €l signo molar. Discusion. El SJtiene un
amplio espectro clinico. El diagnéstico puede no ser fécil fuera de
los casos tipicos de presentacion neonatal. En € caso 2, la nefro-
noptosis, enfermedad a su vez rara, planted €l diagnéstico de SJ. El
‘signo molar’ determinado por la aplasia-hipoplasia del vermis
cerebel0so es caracteristico y estd presente en la mayoria de SJ,
aungue no es patognomaonico. Se distinguen diferentes ‘ sindromes
relacionados con ST, que comparten rasgos clinicos.

PII.3.7

CROMOSOMA 13ENANILLO Y AGENESIA DEL CUERPO
CALLOSO: A PROPOSITO DE UNA EXTRANA ASOCIACION

I. Ocio-Ocio, S. Aguilera-Albesa, M.P. Botella-Astorqui,
E. Goicoechea-Manso, M. Madera-Barriga, A. Zabaleta-Rueda
Hospital Txagorritxu. Vitoria.

Introduccion. El cromosoma 13 en anillo (r13), constituye una cro-
mosomopatiainfrecuente, con unaincidencia estimada de 1/58.000
recién nacidos vivos. Su variable expresividad clinicaincluye mul-
tiples malformaciones congénitas y retraso mental, habitualmente
grave. Sin embargo, larevision de la bibliografia nos aporta casos
aislados de r13 asociado a una agenesia del cuerpo calloso (ACC).
Caso clinico. Nifia de 27 meses en la actualidad. Hija Unica de
padres no consanguineos. Diagndstico prenatal mediante resonan-
ciamagnética (RM) fetal de agenesia completa del cuerpo calloso.
Presenta dismorfia facial con microcefalia, asociada a multiples
malformaciones menores en sistemas cardiovascular, genitourina-
rio, digestivo y en extremidades. La neuroimagen confirma la pre-
sencia de una agenesia casi completa del cuerpo calloso, sin otras
ateraciones salvo una ligera atrofia supra e infratentorial asociada
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aun retraso en lamielinizacion. El andlisis genético determind un
cariotipo: 46,XX,r(13)(p11.2934), describiéndose mediante ban-
deo cromosdmico € predominio de células monosdmicas para la
region g34, mientras que un 10% de ellas manifiesta una trisomia
parcia de casi todo el cromosoma 13. El andlisis cromosomico de
ambos progenitores fue normal. Su seguimiento clinico revela un
retraso psicomotor moderado con hipertonia generalizada. Desde
los 20 meses de edad presenta crisis febriles atipicas. Conclusion.
La variabilidad en la pérdida de material genético determina la
heterogeneidad clinica del r13. El mosaicismo entre lineas celula-
res con monosomiay trisomia de dicho cromosoma, condicionan
en este caso caracteristicas clinicas coincidentes de ambas altera-
ciones, 1o que podria explicar la ACC, descrita previamente en la
trisomia 13.

PI11.3.8

SINDROME DE MILLER-DIEKER: PRESENTACION
DE UN CASO

P. Barros-Garcia? A. Lopez-Lafuente @ C. Surribas-Murillo 2,
Y. Castafio-Mufioz 2 F.J. Romero-Sala?, I. Arroyo-Carrera?,
L. Rodriguez-Martinez

2Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres. ® Centro de Investigacién

de Anomalias Congénitas. Instituto Carlos I11. Madrid.

Introduccion. El sindrome de Miller-Dieker (SMD) se caracteriza
por lisencefalia tipo | con dismorfia facial. Otras manifestaciones
clinicas son cardiopatia, anomalias en extremidades, urogenitalesy,
ocasionalmente, onfalocele. Se debe a deleciones de 17p13.3 que
incluyen el gen LISLy otrosloci contiguos. En un escaso porcenta-
je es secundario a unatrasl ocacion balanceada en uno de los proge-
nitores. Provoca retraso psicomotor grave, epilepsia refractaria y
trastornos alimenticios. Prondstico ominoso. Caso clinico. Ante-
cedentes personales (AP): embarazo controlado. Amniocentesis
46,XX. Parto inducido por crecimiento intrauterino retardado
(CIR) + oligoamnios. Edad gestaciona (EG): 39 semanas. Apgar:
9/10. Peso de recién nacido (PRN): 2.195 g (P10), tallarecién naci-
do (TRN): 47 cm (P25), perimetro cranea recién nacido (PCRN):
30,5 (P < 10). Exploracion funcional (EF): microcefaia, frente
amplia, nariz pequefia, narinas antevertidas, microrretrognatia, ore-
jas bagjas, fisura palatina, clinodactilia 5.° dedo de manos, promi-
nencia coxigea, ano anterior. Ecografia cerebral: ausencia de sur-
cos. Resonancia magnética (RM) cerebral: lisencefalia tipo .
Potenciales evocados auditivos de tronco cerebral (PEATC): retra-
so madurativo, hipoacusia bilateral omedia-grave. Cariotipo alta
resolucion: normal. FISH (fluorescent in situ hybridation):
46,XX.ish 17p13.3 (L1S1-).ish tel (17p-) de novo. Padres no porta-
dores. Evolucion. Desde el nacimiento dificultad para la aimenta
cién con estancamiento ponderoestatural e infecciones opticas de
repeticion. Al mes de vida presenta temblores generalizados y clo-
nias palpebrales —electroencefalograma (EEG): elementos punta-
onda de miltiple focalidad— que remiten con fenobarbital. Al 5.°
mesreiniciacrisis sin respuestaa aumento de fenobarbital, pero si
a levetirazatam. Al 8.° mes desarrolla sindrome de West, que se
controla con vigabatrina. Peso: 5,3 kg (P < 3), talla: 57,5 cm (P <
3), PC: 39 cm (P < 3). Retraso psicomotor grave. Conclusiones. El
SMD es una patologia.con mal prondstico. Evolucion aepilepsiade
dificil control y retraso psicomotor grave. Su diagnéstico permite
ofrecer consegjo genético a las familias afectadas con adecuacion
del esfuerzo terapéutico.
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Sesién 4, viernes 19 de septiembre
de 09:00 a 09:30 h

Pll.4.1

ASOCIACION DE SINDROME DE KALLMANN
Y DISGENESIA PARCIAL DEL CUERPO CALLOSCOMO
MANIFESTACION DE UNA MUTACION DEL GEN FGFR1

A. Martinez-Carrascal 2 S. Rometsch 2, JM. Rius-Peris?
J.P Ferrer-Garcia® M. Rodriguez-Garcia?, C. Dode?
3 Hospital de Requena. Valencia. ® Institut Cochin, Paris.

Introduccion. Los sentidos del gusto y olfato son los mas antiguos,
presentes en |0s primeros seres unicel ulares. Las neuronas del siste-
ma olfatorio contintian dividiéndose durante la vida adulta. El epi-
telio olfatorio genera neuroblastos que migran y residen en el hipo-
tdlamo. Si se produce un fallo en la migracién, las neuronas que
sintetizan GnRH no estén presentes. El sindrome de Kallmann es
un trastorno con hipogonadismo hipogonadotrépico y anosmiapro-
ducidos por una ateracion en la migracion de dos subpoblaciones
neuronales. Se han identificado dos genes: las mutaciones que pro-
ducen pérdidade funcion en KAL1y en FGFRL1. Sin embargo, en €l
80% de los casos no se detecta ninguna de estas mutaciones. Caso
clinico. Varon de 13 afios que presentaba retardo pubera y anos-
mia. El estudio hormonal con test de LHRH (luteinizing hormone-
releasing hormone) da un perfil prepubera y e test con HGC
(gonadotropina corionica humana) no consigue respuesta adecua-
da. LaRMC muestra un bulbo olfatorio hipoplasico y una agenesia
casi total del cuerpo calloso, con Unica presencia de la rodilla del
cuerpo calloso muy disminuida de tamafio. Neurol 6gicamente no
presenta sintomatologia clinica. Se practica el estudio genético del
gen KAL1 siendo negativo, y cariotipo de alta resolucién con for-
mula normal 46 XY. La Dra. Dode reaizé el estudio del gen
FGFR1, detectando una nueva mutacion en heterocigosidad, la
V116G. Conclusion. No hemos encontrado en la bibliografia la
asociacion del swindrome de Kallmann con una disgenesia del
cuerpo calloso. La explicacion patogénica de dicha asociacién es
gue ambas migraciones neuronales requieran, entre otros factores,
el FGFR1.

PlIl.4.2

LEUCOENCEFALOPATIA QUISTICA SIN
MEGALENCEFALIA: UNA NUEVA REALIDAD CLINICA

M. Madruga-Garrido, B. Mufioz-Cabello, B. Blanco-Martinez,
E. Arce-Portillo, G. Idigoras-Santos, M. Rufo-Campos.
Hospitales Universitarios Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivos. Reconocer las caracteristicas clinicas de laleucoencefa-
lopatia quistica no megalencefalica, unaentidad clinica poco cono-
cida, y con signos clinicorradiolégicos diferenciadores de otras
enfermedades que afectan ala sustanciablancaen lainfancia. Caso
clinico. Varén de 12 meses, hijo de padres sanos no consanguineos,
que presenta cuadro de retraso psicomotor grave detectado alos 3
meses, espasticidad, déficit visual y episodios de desviacion ténica
de lamirada hacia arriba. Asocia crisis parciales complejas y mio-
clonias con estimulos tactiles y luminosos. En el examen destacan
la escasa conexién con e medio, hipotonia axial con hipertoniay
espasticidad de miembros, hiperreflexiay normocefalia. Serealiza-
ron pruebas metabdlicas, de infecciones prenatales, enzimaticas
(Krabbe y leucodistrofia metacromética) y estudios de conduccién
nerviosa, que fueron normales. En la resonancia magnética (RM)
aparece atrofia corticosubcortical leve, quiste del septo peltcido y
lesiones en sustancia blanca multifocales con quistes subcorticales
temporalesy occipital izquierdo. Esta en estudio paralaidentifica-
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cion del defecto genético responsable. Conclusiones. El origen de
la afectacion de la sustancia blanca en la infancia puede ser muy
variado, existiendo lamayoria de las veces una base genética cono-
cida. No obstante, a pesar de no existir un marcador genético, en
ocasiones podemos redlizar un diagndstico basado en las caracte-
risticas clinicas y radiolégicas. La leucoencefalopatia quistica no
megal encefalica se caracteriza por un grave y precoz retraso psico-
motor, no progresivo, espasticidad, normo o microcefalia, y por la
presencia de lesiones multifocales en sustancia blanca cerebral y
quistes subcorticales bilaterales y temporales, sugiriéndose heren-
cia autosomica recesiva.

PI1.4.3

HIPOMELANOSISDE ITO EN PACIENTE
CON SINDROME TRIPLE X

A. Santana-Artiles, A.M. Bello-Naranjo, M. Marti-Herrero,
L. Toledo-Bravo De Laguna, J.C. Cabrera-L 6pez
Hospital Materno Infantil de Canarias. Las Palmas de Gran Canaria.

Introduccion. Sindrome neurocuténeo con fenotipo heterogéneo
relacionado con diferentes estados de mosaicismo genético y se
caracteriza por manchas hipopigmentadas en tronco, extremidades,
cabeza, que siempre sigue las lineas de Blashko. Caso clinico.
Antecedentes personales (AP): diagndstico prenatal de trisomiadel
cromosoma 20 detectada por amniocentesis (madre > 35 afios).
Antecedentes familiares (AF) sin interés. Enfermedad actual (EA):
nifia de 9 afios que ingresa en Unidad de Medicina Intensiva (UMI)
por presentar tres episodios de crisis convulsiva generalizada y
apnea secundaria, que precisd sedacion y respiracion asistida.
Exploracién fisica (EF): frente pequefia, |eve epicanto, labios grue-
sosy nariz redondeada, orejas al go pequefias y rotadas. Columnella
ancha. No focalidad neurolégica. Lesiones cutaneas lineales acré-
micas en tronco (zona posterior), y extremidades. PC: en sangre
periférica presenta cariotipo 47,XXX y en piel se identificé cario-
tipo 47,XXX en un 40% de las células y unatrisomiadel cromoso-
ma 20 en un 60% de las células representando un maosaicismo:
47 XXX [ 47,XX, +20. Electroencefalograma (EEG): actividad fo-
cal irritativa en areas temporales. Resonancia magnética (RM) de
craneo: focos de gliosis residua en la sustancia blanca de ambos
I6bulos parietales y en centro semioval del lado izquierdo. Evolu-
cion. La paciente precisd pocas horas de estanciaen UMI por buen
estado clinico, trasladandose a planta, donde recibi6 durante 7 dias
tratamiento con levetiracetam, con buenatoleranciay no presentan-
do maés episodios convulsivos, por lo que fue dada de alta. Conclu-
sion. Presentamos un caso de hipomelanosis de Ito con sindrome de
triple X en sangre'y un doble mosaicismo en piel. No hemos encon-
trado comunicados en la bibliografia de esta anomalia.

Pll.4.4

SINDROME BANNAYAN-RILEY-RUVAL CABA:
INTERES PARA EL NEUROPEDIATRA

S. Ibanez-Mic6, J. Gonzdlez-De Dios, JM. Olivares-Rossell,
J.J. Benavente-Garcia
Hospital de Torrevigja. Alicante.

Introduccion. El sindrome de Bannayan-Riley-Ruvalcaba (SBRR)
presenta la asociacion de macrocefalia, hemangiomas o lipomas
multiples, pdlipos hamartomatosos intestinales, lesiones pigmenta
rias en pene y retraso en e desarrollo. Se ha asociado en un 60%
con mutaciones en el gen PNET. Caso clinico. Varén de 14 afios,
con los antecedentes personales de macrosomia a nacimiento y
nefrectomia por sospecha de tumor maligno (histol égicamente teji-
do lipolinfangiomatoso). Exploracion: aspecto macrocéfal o, abom-
bamiento frontal, fisuras antimongoloides, arco palatino alto e
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hipotonia axial. Estudio genético. mutacion exén 5 del PTEN
(Q149X). Desarrollo psicomotor: sedestacion 8 meses, deambula-
cion 18 meses y lenguaje propositivo 2 afios. Se han retirado dos
hemangiolipomas, uno torécico y otro cervical, que provocaban
sincopes. Resonancia magnética (RM) cerebral normal. A los 13
afios aparecen episodios de déficit motor, con parestesias y fotop-
sias, con pérdida de consciencia y somnolencia posterior. En €l
electroencefalograma (EEG) presentaba actividad irritativa fronto-
temporal derecha, por lo que seiniciatratamiento con oxcarbacepi-
na, no presentando nuevas crisis. Cociente intelectual (Cl) = 75.
Exploracién neuroldgica normal, salvo discreta pérdida de fuerza
en musculos proximales. Méaculas marronéceas en pene. Comenta-
rios. Los hallazgos mas frecuentes del SBRR son macrocefaiades-
de el nacimiento, macrosomia (50%), fisuras pal pebrales antimon-
goloides (60%), retraso psicomotor con Cl normal en la edad adul-
ta (50%), angiolipomas (50%), pélipos intestinales (45%) y epilep-
sia(25%). Miopatia por depésitos lipidicos. Las maculas en el pene
son el hallazgo mas caracteristico y aparecen en lainfancia tardia.
La presencia de macrocefalia/macrosomia y retraso en el desarro-
Ilo, incluso sin hamartomas ni méculas en el pene, debe orientar a
mutaciones en PNET.

PIl.4.5

COMPLEJO ESCLEROSISTUBEROSA:
REVISION DE NUESTRA CASUISTICA

B. Mufioz-Cabello, L. Ruiz Del Portal-Bermudo,

B. Blanco-Martinez, M. Madruga-Garrido,

R. Candau Fernandez-Mensaque, M. Nieto-Barrera,
M. Rufo-Campos

Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivos. Describir las caracteristicas del complejo esclerosis
tuberosa (CET) en nuestro medio, revisar |os criterios diagnosticos
eintentar correlacionar los hallazgos en neuroimagen con los sinto-
mas y prondstico de la enfermedad. Pacientes y métodos. Estudio
descriptivo, retrospectivo de los pacientes diagnosticados de CET
en los Ultimos 15 afios en nuestra Unidad. Evaluamos laedad y la
forma de presentacion, los sintomas neurol 6gicos (crisis epilépti-
cas, retraso mental, trastornos del lenguaje, trastorno de conducta,
trastornos del espectro autista y déficit motores) y extraneurol 6gi-
cos (cutaneos, renales, cardiacos, ocularesy otros), los hallazgos en
neuroimagen (nimero y localizacion de tdberes, nddul os subepen-
dimarios, astrocitomas de células gigantes y trayectos migratorios)
y laevolucion. Resultados. Se analizaron 41 pacientes (24 nifios, 17
nifias). No se encontro relacion estadisticamente significativa entre
el nimero ni localizacion de tiberes con € retraso mental, trastor-
nos del espectro autista, trastornos de conducta, trastornos de len-
guagje ni déficit motores. Si se establecié relacion entre la edad de
aparicion delascrisisy larefractariedad al tratamiento con laexis-
tencia de retraso mental, si bien no se relacioné con trastornos del
espectro autista ni déficit motores. No encontramos relacion entre
la afectacion extraneuroldgica 'y e prondstico neuroldgico. Once
pacientes presentaron SEGA (astrocitoma subependimario de célu-
las gigantes), no encontrandose en éstos ningln signo prondstico
respecto a su crecimiento. Conclusiones. Existe controversia sobre
larelacién entre el nimero y localizacién de tlberes con € pronds-
tico neuroldgico de los pacientes afectos de CET. En la actualidad
no hemos encontrado factores que permitan prever la gravedad de
laenfermedad, salvo la existencia de crisis epilépticas.
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MELANOSISNEUROCUTANEA

V. Giménez-L6pez, M. Salvatierra-Arrondo, M. Lafuente-Hidalgo,
R. Pérez-Delgado, I. Pastor-Mourdén, A. Mufioz-Mellado,

J.L. Pefia-Segura, J. Lépez-Pisdn

Hospital Materno Infantil Miguel Servet. Zaragoza.

Introduccion. Lamelanosis neurocutanea (MNC) esun raro trastor-
no congénito no hereditario que se caracteriza por la asociacion de
nevus pigmentados multiples o de gran tamafio y una excesiva pro-
liferacion de células melanaciticas, benignas o malignas, en lepto-
meninges u otras zonas del sistema nervioso central (SNC). En los
casos sintomdticos el prondstico es siempre malo. Caso clinico.
Nifio de 12 afios que en los Ultimos 2 meses presento varios episo-
dios de 1-3 dias de duracion de cefalea frontotemporal, que se
acompafia de vOmitos biliosos matutinos, sensacion de mareo,
vision borrosa y parestesias en hemicuerpo izquierdo. La explora-
cion fisica y neuroldgica fue anodina, salvo papiledema bilateral
con agudeza visual conservada, y nevus gigante en espalday muilti-
ples nevus de pequefio tamafio en glateos, costado y muslo dere-
cho, sometidos a multiples intervenciones de extirpacion y laserte-
rapia. Tomografia axial computarizada (TAC) craneal normal. La
resonancia magnética (RM) cranea objetivé un engrosamiento lep-
tomeningeo que se real zaba con contraste. La puncién lumbar mos-
tré leucocitosis, hiperproteinorraquia e hipoglucorraquia. En €l
estudio citolégico se evidenciaron células mononucleares atipicas
con pigmento pardo intracitoplasmético, compatible con €l diag-
nostico de melanosi s neurocuténea. La clinica responde actualmen-
te a tratamiento corticoideo, con agravamientos a reducirlo. Con-
clusiones. Se destaca laimportancia del diagndstico de un proceso
de evolucion previsiblemente desfavorable. El diagnéstico precoz
precisa del conocimiento de este raro trastorno y evita estudios,
incertidumbres prondsticas y diagnésticos y posibles tratamientos
equivocados.

PIl.4.7

BLEFAROFIMOSIS CON EPICANTO INVERSO (BEPS)

R. Vel&zquez-Fragua, M.C. Roche-Herrero, A. Martinez-Bermejo,
J. Nevado, F. Santos, P. Lapunzina
Hospital La Paz. Madrid.

Introduccion. Aungue descrita por primeravez por Vignes en 1889,
corresponde a Komoto (1920) su primer aislamiento como entidad
clinica. El blefarofimosis con epicanto inverso (BEPS), se caracte-
riza por asociar blefarofimosis, con blefaroptosis, epicanto inverso
y telecanto. Existen 150 familias bien estudiadas. Se transmite
como enfermedad hereditaria autosomica dominante con locus
génico en 3022-023 y existen casos esporadicos. Caso clinico. El
paciente es un nifio remitido alos 7 meses desde Nefrologia, donde
eraseguido por agenesiarenal derechay displasiadel rifionizquier-
do. En laexploracion se aprecid microcefalia, blefarofimosisy epi-
canto bilateral, linea visua conservada, distancia intercantal inter-
na 3,2 cm (P > 95), orgjas de implantacion baja, leve hipotonia con
reflgjos osteotendinosos normales. El estudio molecular -MLPA
(multiplex ligation-dependent probeamplification)— mostré una
microdelecion correspondiente a la region critica del gen FOXL2
en 3g23. Conclusiones. Existen dos formas clinicas diferentes de
BEPS: € tipo 1 esla més frecuente y asocia infertilidad femenina,
tiene una penetrancia completay es transmitida por |os varones. El
tipo 2 no asocia infertilidad, tiene una penetrancia parcia y es
transmitida por ambos sexos. La enfermedad se debe a una micro-
delecion en el gen FOXL2 en 3923 (Crisponi 2001). Este gen se
expresa en el mesénquima de los parpados en desarrollo y en los
foliculos ovéricos del adulto. La gravedad de los sintomas y €l
fenotipo que presenta el enfermo dependera de la cantidad de mate-
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rial genético delecionado. El caso presentado es esporadico y pre-
senta la curiosidad de asociar el BPES a otras patologias.

PI11.4.8

HEMANGIOMA DEL SENO CAVERNOSO IZQUIERDO:
RARA PRESENTACION EN PEDIATRIA

JM. Barroso-Jornet 2 A. Feliu-Rovira?, J. Escribano-Subias?,
E. Vézquez ®, M. Montero 2, B. Intriago

@ Hospital Universitario Sant Joan. Reus. ® Hospital Materno Infantil
DeLaVall D’ Hebron. Barcelona.

Introduccion. Los hemangiomas del seno cavernoso son lesiones
extremadamente infrecuentes y el diagndstico diferencia debe
hacerse con e sindrome de Tolosa-Hunt y lesiones tumorales,
como los meningiomas, linfomas y schwanomas o granulomatosis
de Wegener. Hay escasas comunicaciones de este trastorno en
Pediatria. Presentamos un caso de hemangioma del seno cavernoso
como responsable de un sindrome de hipertension endocraneal
benigna. Caso clinico. Varon de 12 afios sin antecedentes familiares
deinterés, afecto de angioma plano en hemicara izquierda, consul-
ta por cefalea persistente de una semana de evolucion y contractura
cervical. Exploracion fisica: indice de masa corporal (IMC) 34,
ptosis izquierda, paresia de VIp derecho. Papiledema bilateral.
Tomografia axial (TC) craneal y analitica normales. Presion del
liquido cefalorraguideo (LCR) de 55 cm de H,0. Resonancia mag-
nética (RM) cerebral-lesion hiperintensaen T, en el sector del seno
cavernoso izquierdo con hipoplasia del seno transverso ipsilateral,
Angio-resonancia-masa que envuelve carétida interna con calibre
normal, TC base de créaneo descarta afectacion 6sea, tomografia
computarizada por emision de foton tnico (SPECT)-hematies mar-
cados demuestra afectacion vascular del seno cavernoso. Se admi-
nistra acetazolamida, resolviendo papiledema y manteniéndose
asintomético hasta la fecha. Conclusiones. Los angiomas caverno-
sos, también conocidos como hemangiomas cavernosos son lesio-
nes vasculares de presentacion extra-axia rara, representan menos
de 1% de las masas pareselares, con relacion 7 hembras/1 varon.
Los sintomas frecuentes son cefaleay afectacion de los pares ocu-
lares, asi como convulsiones y hemorragia, aungue menos frecuen-
te que en los parenquimatosos. Pueden presentar calcificacionesy
erosionar €l esfenoides. La angio-RM cerebra y el contraste con
gadolinio en T, pueden ayudar en el diagndstico, aunque la técnica
de eleccion es el SPECT con hematies marcados.

Sesion 5, viernes 19 de septiembre
de 09:00 a 09:30 h

PI.5.1

LEUCOENCEFALOPATIA QUISTICA NO PROGRESIVA
SIN MEGALENCEFALIA: PRESENTACION DE DOS CASOS

L. Gonzédlez Gutiérrez-Solana, S. Sirvent-Cerda, J.J. Garcia-Pefias,
J. Lara-Herguedas, M. Rodrigo-Moreno, L. Lopez-Marin
Hospital Infantil Nifio Jesis. Madrid.

Objetivo. Descripcion de las caracteristicas clinicorradiol égicas de
dos pacientes con leucoencefalopatia quistica no progresiva sin
megalencefalia (LEQSM). Casos clinicos. Se recogen los datos cli-
nicos y las pruebas complementarias realizadas en dos pacientes
consecutivos con LEQSM diagnosticados en nuestro centro en €
ultimo afio. Caso 1: nifio de 16 meses de edad con retraso psicomo-
tor estético y microcefalia, sin antecedentes patol égicos de interés.
Fondo de ojo, electroencefalograma (EEG), electromiograma
(EMG)/ électronistagmografia (ENG) y estudio metabdlico en san-
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gre, orinay liquido cefaorraquideo (LCR) normal. Potenciales evo-
cados auditivos del tronco encefélico (PEAT) con hipoacusia heuro-
sensoria bilateral. Resonancia magnética (RM) craneal con afecta
cion de sustancia blanca supratentoria bilateral y smétricay lesio-
nes quisticas temporales anteriores bilaterales. Caso 2: nifio de 6
afosy 4 meses con retraso psicomotor y alteraciones comportamen-
tales, sin dteraciones del perimetro craneal. Antecedente de proce-
sos febriles de repeticion en e dltimo trimestre de gestacion. Fondo
de ojo con coriorretinitis en ojo izquierdo. EEG normal. Indice cog-
nitivo general de 73. RM craneal con leucoencefal opatia periventri-
cular, con lesiones quisticas temporales bilaterales y dos posibles
nodul os subependimarios. Conclusiones. @) LaLEQSM se caracteri-
za por lesiones quisticas temporales anteriores y leucoencefal opatia
no progresiva asociada a retraso psicomotor; b) En el paciente 2 el
cuadro clinico y radiolégico y la afectacion oftalmol 6gica sugieren
que sea secundario ainfeccién connatal por citomegalovirus.

PI11.5.2

RETRASO COGNITIVO EN PACIENTE
CON PICNODISOSTOSIS

A. Aracil & M. Porto 2 M. Blanch 2 |. Tavares®, M. Pineda?
2 Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LIobregat, Barcelona. ® Centro Med.
Genético. Lisboa.

Introduccion. La picnodisostosis es una enfermedad lisosomal, auto-
sodmica recesiva, causada por €l déficit de catepsinaK. El gen quela
codificaes € CTK, cromosoma 1 q 21. Existen mdltiples mutacio-
nes. Caso clinico. Paciente de 15 meses que presenta retraso psico-
motor, fontanela amplia normotensa, suturas muy abiertas, paladar
ojival, proptosis ocular, hipertelorismo, retromicrognatia, hipotonia
global, reflgjos osteotendinosos (ROT) débiles, dedos de manos y
pies pequefios, ufias fragiles. Se realiza serie 6sea alos 4 y 6 afios
para evaluar patologia 6sea y evidenciamos aumento de densidad
Osea. Estudio de biologia molecular del gen CTSK muestra la muta-
cion C721 C > T homocigota en € cromosoma 1q 21, y confirmael
diagndstico: picnodisostosis. Actualmente, con 8 afios presenta fon-
tanelas abiertas, alteraciones odontolégicas, dismorfias faciales,
hipoplasia de clavicula izquierda. Torpeza motora y manipulativa
fina, trastornos del lenguaje, dificultades de aprendizaje. Coeficiente
intelectual (Cl) 68. Conclusiones. La picnodisostosis es una enfer-
medad poco frecuente, cuyas manifestaciones clinicas son talla baja,
prominencia frontal, occipital, fontanelas amplias; hipoplasia de
senos nasales, presencia de huesos wormianos, proptosis ocular,
escleras azules. Doble hilera de dientes. Pectum escavatum, cifosis,
aplasia de clavicula. Miembros, manos y pies cortos con aplasia u
osteolisis de falanges distales, ufias displasicas. Espondilalisis lum-
bar. La radiologia de créaneo muestra falta de cierre de suturas con
aumento de la densidad 6sea en la base de créneo y angulo mandibu-
lar obtuso. Los huesos largos presentan cortical delgada, ensancha-
miento de los segmentos distales. Se realiza diagndstico diferencia
con enfermedad de Engelmann, disostosis cleidocraneal, osteopetro-
sis. Pronostico: depende de las complicaciones de las fracturas dseas.

PI11.5.3

APERTURA DE UNA CONSULTA DE NEUROPEDIATRIA
¢QUE DEMANDAN DESDE ATENCION PRIMARIA?

F. Martin Del Valle
Hospital Infanta Elena. Valdemoro, Madrid.

Introduccion. La apertura de un nuevo hospital, y con é de una
consulta de Neuropediatria, acerca al especialista a &reas sanitarias
que antes tenian un dificil acceso. Esto facilita al médico de Aten-
cién Primaria la derivacion de todos los pacientes con patologia
neuroldgica que se le presenten, y permite saber cudles son real-
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mente sus necesidades. Material y métodos. Recopilacion prospec-
tiva de los datos de todos | os pacientes derivados a la consulta des-
de la apertura de la consulta de Neuropediatria en noviembre de
2007. Resultados. Se haregistrado la asistencia en consulta durante
un periodo de 5 meses (se ampliaré |a recogida hasta la presenta-
cion delos datos en el congreso). Se han visto 151 pacientes, delos
cudes 25 eran menores de 1 afio. El motivo de consulta més solici-
tado fue cefalea (42 pacientes), seguido de crisis-pérdida de con-
ciencia (22 pacientes), plagiocefalia (16 pacientes), ateracion del

aprendizaje y comportamiento (14 pacientes) y retraso psicomotor
(10 pacientes). Se ha solicitado electroencefalograma (EEG) a 26
pacientes, estando alterado en 7, y resonancia magnética (RM) a
24, siendo solo 3 anormales, y 3 estudios neurofisiol égicos —elec-
tromiograma (EMG) o polisomnografia (PSG)—. 36 de los pacien-
tes han sido dados de alta. Conclusién. a) El motivo de consulta
mas frecuente en la consulta de Neuropediatria es la cefalea; b) La
plagiocefaia se presenta como un problema de nueva aparicion,
gue requiere una intervencion comunitaria para evitar su progre-
sidn; ¢) Lacasuistica actual requiere que & neuropediatra se forme
adecuadamente en el abordaje de los trastornos neuropsi col 6gicos.

PIl.5.4

¢CUANTO CUESTA UN SUSTO? GASTO SANITARIO
DE LA HOSPITALIZACION DE LOSPACIENTES
CON CRISISFEBRILES

R. Almendral-Doncel
Hospital Virgen de la Salud. Toledo.

Objetivos. Conocer € gasto sanitario derivado del ingreso hospitdario
delos pacientes diagnosticados de crisis febrilestipicas durante € afio
2007. Material y métodos. Pacientes ingresados en € hospita durante
el 2007, con diagnostico de crisis febril tipicay en los que se haobje-
tivado foco en e contexto febril y no presentaban criterios de grave-
dad en d momento del diagndstico. Resultados. En 2007 se atendie-
ron en € Servicio de Urgencias 185 nifios con diagnéstico de crisis
febril. Seingresaron 12 pacientes que cumplian los criterios descritos
anteriormente (6,4%). De acuerdo con la resolucion de 14/02/08 del
Servicio de Salud de Cadtillala Mancha (SESCAM) sobre precios a
aplicar por sus centros sanitarios a terceros obligados a pago a los
usuarios sin derecho a asistencia sanitaria, se calcul6 un coste total de
21.101,91 euros (media: 1.758,41 euros por paciente). En contraste, €
coste medio de la CF no ingresada fue 28,48 euros. (totdl: 4.917,41
euros). Comentarios. Lacrisisfebril tipica es un evento relativamente
frecuente en pediatria (5%) y aunque no supone un peligro para la
integridad fisica del nifio, es una situacion que genera gran angustia
en los familiares, motivo por e que muchas veces se decide ingreso
hospitalario. Hay que tener en cuenta los gastos sanitarios generados
por esto, ya que nuestros recursos son limitados.

PIL.5.5

REDES DE COAUTORIA Y COLABORACION
INSTITUCIONAL EN LASPUBLICACIONES
NEUROPEDIATRICASEN REVISTA DE NEUROLOGIA

J. Gonzélez De Dios?, G. Gonzélez-Alcaide®,

A. Alonso-Arroyo ¢, A. Pérez-Sempere 9, J.C. Valderrama-Zurian °,
R. Aleixandre-Benavent

2 Hospital de Torrevigja. Alicante. ® Ingtituto de Historia dela Ciencia y
Documentacion Lopez Pifiero. Universidad de Valencia-CS C. © Departamento
de Historia de la Ciencia y Documentacion. Universidad de Valencia.

4 Hospital General Universitario de Alicante. Alicante.

Introduccion. Los indicadores bibliométricos y el andlisis de redes

sociales permiten estudiar la colaboracién en las publicaciones
cientificas. El objetivo es caracterizar la colaboracién cientifica de
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lainvestigacion en Neuropediatria, identificado las coautoriasy las
relaciones de colaboracién institucional. Materiales y métodos.
Fuente de informacion: articulos de Neuropediatria en € conjunto
de trabajos publicados en Revista de Neurologia —RN, érgano ofi-
cia de la Sociedad Espafiola de Neurologia Pediétrica (SENP)—.
Periodo de estudio: 2002-2006. Variables de estudio: autores méas
productivosy patrones de colaboracion (indice de firmas por traba-
jo, nimero de colaboradores y coautorias, etc.), tipos de colabora-
cién entre instituciones; se han construido las redes de coautoria
(clUsteres) y redes sociaes. Paralarealizacion de estos procesos se
han utilizado los programas Access y Pajek. Resultados. El indice
de firmas por trabajo de los 1.983 trabajos analizados en €l total de
articulos publicados en RN se sittiaen 4,01. Globalmente, € 56,5%
de los documentos presentan algun tipo de colaboracion institucio-
nal. Se han identificado 49 autores hiperproductores (> 10 publica-
ciones), 13 delos cuales son neuropediatrasy con patrones de cola-
boracién elevados. Se han identificado 45 clUsteres de autores de
elevada intensidad (> 5 documentos en coautoria), 7 de los cuales
son de autores relacionados con Neuropediatria. Conclusiones. RN
canaliza la produccién cientifica de un elevado nimero de grupos
de neuropediatras. Se constata una evolucién diacrénica positiva en
lacolaboracién, si bien resultafundamental incidir en el impulso de
la cooperacion interregional e internacional, cuyos méaximos expo-
nentes son los RTICsy CIBER (en Espafia) y COST (en Europa).

PI11.5.6

FRECUENCIA DE ANTICUERPOSANTIGANGLIOS
BASALESE INFECCION ESTREPTOCOCICA EN SUJETOS
CONTICSY/O TRASTORNO OBSESIVO-COMPULSIVO
COMPARADOS CON CONTROLES SANOS

S. Aguilera-Albesa? R. Sanchez-Carpintero Abad 2 P Villoslada®
2 Clinica Universitaria de Navarra. ® Centro de Investigacion Médica Aplicada

(CIMA). Pamplona.

Introduccion. El sindrome PANDAS (pediatric autoimmune neu-
ropsychiatric disorders associated with streptococci) incluye nifios
con tics y/o trastorno obsesivo compulsivo (TOC) cuyos sintomas
aparecen y fluctlan coincidiendo con infecciones estreptococicas.
Se especula una alteracion autoinmune en la etiopatogenia. Se han
encontrado anticuerpos antiganglios basales (ABGA) en el 64% de
estos pacientes, y también en el 20% de pacientes con sindrome de
Tourette (ST). Objetivos y metodologia. Comprobar si lainfeccion
faringea por Sreptococcus pyogenes (GABHS) y los ABGA son
maés frecuentes en nifios con tics y/o TOC primario, comparados
con controles sanos. Se consider6 GABHS reciente s el cultivo
faringeo 0 ASTO eran positivos. Se determinaron ABGA mediante
ELISA (enzyme-linked immunosorbent assay). Resultados. El gru-
po caso (n = 15) incluyo: tics crénicos (4), ST (3), tics moto-
res/fonatorios agudos (8) y TOC (6). El 67% de nifios con tics y/o
TOC tenia infeccion GABHS reciente comparado con e 23% de
controles (n = 22), p = 0,016. Lainfecciéon fue mas frecuente en el
subgrupo con sdlo tics (77%, n=9) queen € de TOC (50%, n=6),
y en los que tenian sintomas de reciente aparicion (87%) frente a
los cronicos (43%). Los ABGA fueron positivos en 3 casos (20%)
de tics motores simples (2 de reciente aparicion y 1 crénico, ningu-
no con TOC), frente a 1 control sano (4%). Todos los sujetos con
ABGA positivos tenian infeccion reciente por GABHS. Conclusio-
nes. Nuestros resultados sugieren que la infeccion estreptocdcicay
los fendbmenos de autoinmunidad contra ganglios basales estan
implicados en |a etiopatogenia de |os tics motores en un subgrupo
de pacientes.
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PI.5.7

ENFERMEDAD CEREBROVASCULAR EN LA INFANCIA:
PRESENTACION CLINICA, ETIOLOGIA Y EVOLUCION
EN NUESTRO MEDIO

M. Rubio-Murillo, I. Bullén-Durén, L. Marcos-Fuente,

B. Blanco-Martinez, M. Madruga-Garrido, R. Candau Fernandez-
Mensaque, L. Ruiz Del Portal-Bermudo, M. Rufo-Campos
Hospital Universitario Virgen Del Rocio. Sevilla.

Objetivo. Acercarnos a la prevalencia real de la enfermedad cere-
brovascular (ECV) pediatrica en nuestro medio, etiologia, evolu-
cién y pronostico. Material y método. Estudio retrospectivo de
pacientes ingresados en nuestro hospital desde enero de 2003 a
diciembre de 2007 con infarto cerebral hemorragico o isquémico.
Se excluyen pacientes pretérminos, menores de un mesy afectos de
tumores intracraneales. Se analizan sexo, edad, antecedentes de
interés, presentacién clinica, pruebas de neurocimagen, etiologia,
evolucion y secuelas. Resultados. Muestra total: 27 pacientes.
Edad: 6,9 afios (6 meses-14 afios). Mujeres 48%, varones 52%.
40,7% isquémico, 55,5% hemorragicos y 3,7% isquémicos con
posterior transformacion hemorrégica. Clinicamente €l 33,3% pre-
sentaron déficit motor, 44,4% signos de encefdlitis, 14,8% signos
cerebelosos, 14,8% convulsiones y un paciente hemicorea. Se
hallaron 20 causas especificas, siendo las malformaciones vascula-
res el grupo etiol gico mas representativo (29,6%), causas idiopati-
cas (22,2%) y sepsigmeningitis (14,8%). Se hallé un caso atribui-
ble ala administracién de quimioterapia. Se detectaron en 4 pacien-
tes alteraciones de la coagul acion: mutacion del factor V de Leiden,
resistencia a la proteina C activada, Wiskott-Aldrich y hemofilia.
Desarrollaron discapacidad 6 pacientes: hemiparesia aislada (1),
hemiparesiay convulsiones (2), déficit motor, disfasiay trastornos
cognitivos (1), hidrocefalia (1), oftalmoplgjia (1). En total, 4 falle-
cimientos: sepsimeningitis (2), cardiopatia (1) y tumoral (1).
Conclusiones. a) Las causasdelaECV enlainfanciason multiples.
En nuestra serie €l porcentaje de origen idiopético se aproximaala
bibliografia; b) Es preciso identificar laincidenciareal, determinar
criterios més homogéneos de clasificacion y elaborar protocolos
parala poblacion infantil.

PI11.5.8

OSTEOGENESISIMPERFECTA:
ASPECTOSDIAGNOSTICO-TERAPEUTICOS

R. Arteaga Manjon-Cabeza, |. De Las Cuevas-Terédn,
M. Otero-Fernandez
Hospital Universitario Marqués De Valdecilla. Santander.

Introduccion. La osteogénesis imperfecta es un sindrome congéni-
to de naturaleza genética, debido a una delecion de los genes
COL1A1y COL1A 2, situados en el cromosoma 17¢g21.31-g22.5 y
70922.1.Una de cada 20.000 personas la padece y una de cada
60.000 desarrollan las formas més graves, con formacion insufi-
ciente y/o defectuosa del colégeno tipo I, proteina de sostén y prin-
cipal componente de hueso, piel, tendones, ligamentos, fascias,
cornea, esclerética, dentinay vasos sanguineos. Con clinica varia-
ble, siendo lo mas caracteristico lafragilidad 6sea, escler6ticas azu-
lesy sordera. Casos clinicos. Caso 1: madrey otros familiares con
clinica compatible con osteogénesis imperfecta tipo 1A. Al naci-
miento luxacion de cadera, retraso leve del desarrollo motor y frac-
tura del olecranon alos 3 afos. Ahora, tiene 6 afios de edad, con
esclerdticas azules, leve hipotonia muscular e hiperlaxitud articu-
lar, hace vida normal, coxa valga bilateral. Cultivo de fibroblastos:
cantidades normales de colageno tipo 3 y 5, pero con una banda
extra para las cadenas del colégeno tipo |. Estudio molecular: mu-
tacion ¢.594+1G>A en heterocigosis en e intron 12 del gen
COL1A2. Caso 2: desde € nacimiento signos clinicos caracteristi-
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cosdelaformagrave Tipo Il. Conclusiones. @) Posibilidad de diag-
nostico intralitero; b) Tratamiento precoz con biofosfonatos y tras-
plante de medula 6sea; ¢) Estadisticamente es muy frecuente lafor-
ma leve: nifios hipoténicos, retraso motor, luxaciones y fracturas
recidivantes, sospecha de malos tratos etc.; d) Dada la benignidad
del caso 1, no se hainstaurado hasta ahora ningun tratamiento far-
macolégico, por la gravedad del caso 2; sélo se aplican medidas
paiativas.

Sesién 6, viernes 19 de septiembre
de 09:00 a 09:30 h

PI1.6.1

SIRINGOMIELIA EN NINOS: PRESENTACION DE 6 CASOS
Y REVISION DE LA BIBLIOGRAFIA

P. Barros-Garcia? A. Lopez-Lafuente  C. Surribas?,
J. Hinojosa®, I. Arroyo & M.J. Lépez-Rodriguez 2 V. Carretero 2
2 Hospital San Pedro de Alcéntara. Caceres. ® Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. La siringomielia consiste en la presencia de cavida-
des intramedulares yuxtagpendimarias que contienen liquido cefa-
lorraquideo (LCR), localizadas generalmente en region cervical,
pero también dorsal y lumbar. Se han postulado distintas teorias
intentando explicar su etiopatogenia. Existen varias formas clini-
cas: asociadas a malformaciones congénitas o adquiridas de fosa
posterior; secundarias a disrafismos, traumatismos y aracnoiditis
espinales; en tumores medulares e idiopéticas. Los sintomas, infre-
cuentes en edad pediétrica dependen del origen, lalocalizaciony la
extension siringomiélica. El diagndstico es por laimagen. El trata-
miento varia seguin la etiologia, & tamafio y la clinica. Presentamos
6 nifios menores de 14 afios diagnosticados en la consulta de Neu-
ropediatria. Casos clinicos. Véase tabla PI1.6.1. Conclusiones. La
presentacion clinica de la siringomi€lia en nifios es distinta de los
adultos, siendo llamativa la escasa sintomatologia. La imagen de
resonancia magnética (IRM) es el método de el eccidn para su diag-
nastico y seguimiento.

PI11.6.2

DISPLASIA CORTICAL FOCAL DE TAYLOR.
REALIDADESY CONTROVERSIASA PROPOSITO
DE TRES CASOS

A. Puche-Mira? C. Casas-Fernandez 2, R. Domingo-Jiménez 2,
E. Martinez-Salcedo 2 A. Martinez-Bermejo °,

H. Alarcon-Martinez 2

2 Hospital Universitario Virgen Arrixaca. Murcia. ® Hospital Universitario
La Paz. Madrid.

Introduccion. La displasia cortical focal de Taylor (DCFT) es una
anomalia malformativa cerebral corticosubcortical, bien definida
histopatol 6gicamente, que provoca una epilepsia refractaria con
deterioro neuroldgico y cuyo tratamiento de eleccién es quirdrgico.
Objetivos. Analizar si es posible € control de las crisis epilépticas
con tratamiento farmacol6gico exclusivo, en cuyo caso podria no
estar indicadalacirugiay valorar también si puede hacerse el diag-
nostico de DCFT sin la confirmacion histopatol 6gica. Casos clini-
cos. Ningun paciente fue intervenido quirdrgicamente. Caso 1: por
negativa familiar alaintervencién. Caso 2: por control total de cri-
sis con levetiracetam. Caso 3: no ha sufrido deterioro neurol égico,
pero es candidata a la cirugia por persistencia de crisis a pesar del
tratamiento con oxcarbacepina. La resonancia magnética cerebral
(RM) supuso un gran avance en e diagndstico y seleccion de
pacientes para cirugia. La correlacion entre imégenes de RM y
hallazgos anatomopatol 6gi cos se ha documentado en publicaciones
recientes. En nuestros casos quedan patentes las diferencias apre-
ciadas en la neuroimagen entre el cerebro maduroy el no totalmen-
te mielinizado del primer afio de vida. En los casos 1y 2 se apre-
cian los marcadores neurorradiolégicos especificos de la DCFT
con células balonadas. Conclusiones. Es posible € control epil épti-
co mediante tratamiento médico en algunos casos de DCFT, no
estando indicada la cirugia en ellos. El diagnostico se realizariasin
la confirmacion histopatol 6gica, con €l apoyo de la neuroimagen,
que en algun caso muestra los marcadores especificos de un tipo
histol égico concreto (DCFT con células balonadas).

Tabla PI1.6.1.
Edad AP Clinica/EN IRM (SM) Tratamiento Evolucion
Sexo AF
13 Migrafia Fiebre intermitente C5-C6, C7-D2, D8-D12 leve Controles NRC 16 afios: asintomatica
F Dolor cervical.
Cefalea-occipital
13 Temblor Migrafia. Macrosémico D6-D9 leve Controles NRC 15afios: sin cambios
M Migrafia Escoliosis lumbar
12 - Dolor dorsal D6-D9 leve Controles NRC 15 afios: asintomatico
M Migrafia
10 Migrafia Dolor cervicodorsal Astrocitoma TE. Hidrocefalia Extirpacion subtotal. 14 afios: nistagmo
F Cefalea, vomitos, disartria, triventricular. Arnold-Chiari | Paresia IV-VI.
inestable C6-D1 Ataxia
Papiledema, ataxia
9 Asfixia perinatal Retraso escolar Arnold-Chiari | C2-D1 grave Craniectomia suboccipital.  1lafios: estable
M Macrosémico Macrosémico Extirpacién arco post-C1

Dislexia Torpeza motora
ROT débiles
0,4 AS Macrosémico D12-L1 leve Controles NRC 3 afos: caidas frecuentes
M Madre: AS AS con fosita ciega

Lipomielocele,
médula anclada

F: femenino; M: masculino; AP: antecedente personales; AF: antecedente familiares; EN: exploracién neuroldgica; IRM: imagen de resonancia magnética; SM:
siringomielia; NRC: Neurocirugia; AS: angioma sacro; ROT: reflejos osteotendinosos.
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PI11.6.3

SINDROME DE AICARDI-GOUTIERES FRENTE
A CITOMEGALOVIRUS CONGENITO

M. Arellano-Pedrola? Y. Hernandez-Vega ?, C. Molera-Busons 2,
A. Garcia-Cazorla® M. Serrano ®, J. Margarit 2

2 Hospital Mutua de Terrassa. Terrassa. ® Hospital San Joan de Déu.
Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccion. El sindrome de Aicardi-Goutieres (AGS) es una en-
fermedad neurodegenerativa de herencia autosdmica recesiva
caracterizada por encefalopatia de inicio precoz, linfocitosis en
liquido cefalorraquideo (LCR) y calcificaciones en ganglios de la
base simulando una infeccidn congénita. El objetivo es aportar un
nuevo caso diagnosticado inicialmente de infeccién congénita por
citomegalovirus (CMV). Caso clinico. Varén de 18 meses, hijo de
padres consanguineos de origen magrebi, controlado desde los 4
meses por microcefalia, tetraparesia espastica 'y nistagmo horizon-
tal. Antecedentes personales: retraso crecimiento intrauterino en el
tercer trimestre. Microcefalia a nacimiento. Examenes comple-
mentarios: aminoacidos, &cidos organicos, CDT, electromiograma,
potencial es evocados auditivos del tronco encefdico (PEATE), po-
tenciales evocados visuales (PEV) y fondo de ojo normales. Reso-
nancia magnética (RM), extensa afectacién de sustancia blanca
sobre todo en |6bulos temporales; tomografia axial computarizada
(TAC), calcificaciones periventriculares y talamicas. Toxoplasmo-
sis, otras infecciones rubéola, citomegalovirus, herpes (TORCH),
positivo para CMV > 7.111 copias —proteina C reactiva (PCR) en
orina—. CMV en papel secante guthrie negativo. Liquido cefalorra-
quideo (LCR), citoquimicay bioguimica normales, con importante
aumento de pterinas e interferon (IFN) alfa > 200. A los 17 meses
lamicrocefalia pasade < 3ds a< 5dsy se apreciaen laRM leuco-
encefalopatia con quistes y calcificaciones. En el TAC hay aumen-
to en el nimero de calcificaciones de distribucion simétrica peri-
ventricularmente, ganglios basales y cerebelo. Conclusiones. Es
importante tener presente esta entidad ante un nifio con afectacion
del desarrollo psicomotor, microcefaiay calcificaciones, debido a
lasimportantes consideraciones de caraal consejo genético frentea
otras entidades mas prevalentes y facilmente confundibles, como
las infecciones TORCH.

PI11.6.4

LESION UNICA CEREBRAL POR CISTICERCO:
UN DILEMA DIAGNOSTICO

A. Berroya-Gomez, S. Zarzoso-Fernandez, M. Vézquez-L 6pez,
C. Garzo-Fernandez, Y. Ruiz-Martin, P. Castro-Castro
HGU Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccion. La neurocisticercosis es una patologia de prevalencia
creciente en Espafia debido alainmigracion. Habitualmente se pre-
senta como lesiones bihemisféricas maltiples en distintos estadios.
Las lesiones Unicas plantean muchas veces un problema diagndsti-
co, dado que los estudios serolégicos suelen ser negativos. Casos
clinicos. Caso 1: nifia de 12 afios de origen boliviano, que consulta
por presentar un cuadro de desconexion del medio, sialorrea y
disartria durante 20 minutos, seguido de pérdida de conocimiento.
El estudio electroencefa ogréfico (EEG) fue normal. Laresonancia
magnética (RM) cerebral mostré una imagen temporoparietal
izquierda de 9 mm, con importante edema perilesiona y realce
anular periférico tras administracion de contraste. Caso 2: nifio de
13 afios de origen ecuatoriano con cuadro de cefalea de caracteris-
ticas tensionales de alta frecuenciay sensacion de mareo mal defi-
nida. La RM muestra una lesion quistica parenquimatosa, Unica,
con importante edema. En ambos casos los estudios los serol 6gi-
cos, €l examen de fondo de ojo y las radiografias de miembros para
localizar cisticercos aotros niveles fueron normales. Se pauto trata-
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miento con albendazol y corticoides. Las RM cerebrales de control
unos meses después mostro importante disminucion del tamarfio de
la lesion con desaparicion del edema. Conclusiones. Las lesiones
solitarias de cisticercosis cerebral plantean en ocasiones un proble-
ma diagndstico debido a la negatividad de los estudios serol 6gicos
y de los intentos de localizar € parasito a otros niveles. El riesgo
epidemioldgico, las caracteristicas radioldgicas de la lesion y su
respuesta al tratamiento cesticida han sido en nuestros pacienteslas
claves del diagnostico.

PI11.6.5

SINDROME 4H: HIPOMIELINIZACION CENTRAL,
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROFICO
E HIPODONTIA

A. Berroya-Gomez, V. Cruzado-Nuevo, M. Véazquez-L 6pez,
Y. Ruiz-Martin, P. Castro-Castro, C. Garzo-Fernandez
HGU Gregorio Marafion. Madrid.

Introduccion. Los cuadros de leucodistrofia hipomielinizantes son
de dificil diagnéstico y abarcan un amplio grupo de enfermedades
y sindromes, algunos de ellos de reciente descripcion en la biblio-
grafia. Presentamos el caso de una paciente con un cuadro de dete-
rioro neurol6gico lentamente progresivo compatible con sindrome
4H. Caso clinico. Nifia con antecedentes de consanguinidad lejana
y sin antecedentes de interés hastalos 15 meses de edad, en queini-
cia deterioro neurolégico lentamente progresivo tras un cuadro de
convulsiones en un proceso infeccioso. En la actualidad presenta
microcefalialeve, peso y tallabagjos, ataxia cerebelosa, con temblor
y dismetria que le impide la deambulacién y la bipedestacién sin
apoyo, pérdida del control de esfinteres, denticion anémala (ausen-
ciadeincisivos centrales superiores) y ausencia completa de carac-
teres secundarios sexuales. Tiene lenguaje expresivo escaso (con
frases de méximo dos palabras) y compresion verbal aceptable. Se
le realizd estudio metabdlico completo, resultando este normal y
determinaciones hormonales mostrando hipogonadismo hipogona-
dotropo. La electromiografia y velocidades de conduccién fueron
normales y los potenciales evocados de tronco y visuales estaban
alterados. La resonancia magnética cerebral muestra una hipomie-
linizacion difusa bilateral y simétrica, que se confirma mediante
estudios de difusiéon y espectroscopia. Conclusiones. Se trata de un
nuevo caso del llamado ‘ sindrome 4H’ (hypodontia, hipogonadism
hipogonadotropic and hipomyelination) descrito en el 2006 por
Timmons por primera vez en cuatro pacientes, encuadrado en el
grupo de las |eucodistrofias hipomielinizantes de probable herencia
autonomica recesiva.

PI11.6.6

SINDROME DE RAM SAY-HUNT EN LACTANTE

DE 8 MESES CON SINDROME POLIMALFORMATIVO
H. Vico-Bondia

Hospital Universitario Son Dureta. Palma de Mallorca.

Objetivo. Comunicar un caso de sindrome de Ramsay-Hunt del lac-
tante. Caso clinico. Lactante varén de 8 meses presenta un cuadro
brusco de desviacion de la comisura buca alaizquierda, con ausen-
ciade oclusiéon completa palpebral derecha. Asocia edema con erite-
may eccema en hemifaces derecha, rinorreay febricula. Como ante-
cedentes destaca sindrome polimaformativo de Saethre-Chotzen
(cromosomopatia 7p21). En la exploracion presenta pardlisis facial
periférica derecha con edema y dermatitis asociados y conducto
auditivo externo (CAE) muy estrecho tras miringotomia, sin moco.
Se rediza electromiograma (EMG), que muestra neuropatia facia
derecha con dafio axona leve. En los potenciales evocados auditivos
del tronco encefélico (PEATC) oido derecho (OD) muestraretraso de
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V1, indicativo de lesién coclear y en oido izquierdo (Ol) es normal.
En la tomografia axia computarizada (TAC) cranea es normal. La
resonancia magnética (RM) craneal muestra estenosis C1 con posi-
ble acortamiento de arco posterior (descrita previamente) sin nuevos
hallazgos. El hemograma es normal. La serologia de herpes 1+2 Eli-
salgM, positiva ainfeccion reciente, confirmael diagnéstico de sin-
drome de Ramsay-Hunt. Se instaura tratamiento con aciclovir iv,
metilprednisona iv y ciprofloxacino 6tico, evidenciandose mejoria
clinicaa partir del 9.° dia. Conclusion. El sindrome de Ramsay-Hunt
generalmente afecta a adultos y es infrecuente en e lactante. En
nuestro caso € nifio no mostré vesiculas de herpes zéster, [0 que es
caracteristico de la pardlisis de Bell, aunque la serologia confirmé e
diagnostico. La mejoria fue significativa tras la administracion de
aciclovir y corticoides. Aungue no habia antecedentes de varicela
adquirida, no se puede descartar la infeccion asintomética o infec-
cién materna durante el periodo fetdl.

PI1.6.7

LEUCOENCEFALOPATIA POR CITOMEGALOVIRUS

H.H. Galvez-Quifibnez, C.I. Ortez, A. Aracil, PM. Mercedes
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccién. Los nifios con déficit neurol égico, con frecuencia pre-
sentan anomalias en sustancia blanca que son evidentes en las reso-
nancias magnéticas (RM). Estas anormalidades a menudo son eti-
quetadas de leucodistrofia, un término que presume tener un curso
progresivo y ser causado por un defecto metabdlico (1,2). Laafecta
cion de sustancia blanca en la edad pedidtrica es un reto que ofrece
un abanico de opciones diagnésticas con prondsticos distintos.
Objetivo. Describir un paciente afecto de leucoencefalopatia con
hipomielinizacién grave secundaria ainfeccion prenatal por citome-
galovirus (CMV), diagnosticado utilizando la cadena de reaccion de
polimerasa (PCR) paradetectar ADN de CMV en latarjetade Guth-
rie. Caso clinico. Nifia de 7 afios de edad derivada a nuestra unidad
por sospecha de enfermedad peroxisomal. Antecedente de hipoxia
perinatal con discreta hipotoniay ventriculomegalia. RM durante el
primer afio que demuestran una afectacién de sustanciablancay fue
considerada como leucodistrofia. Los estudios metabolicos fueron
normales. En nuestra unidad repetimos RM y observamos una hipe-
rintensidad en sustancia blanca de predominio parietal y periventri-
cular con imagenes quisticas periventriculares. Discusion. Los
hallazgos de la tomografia axial computarizada (TAC) descritos
incluyen: calcificaciones, ventriculomegalia, displasias corticales y
encefalopatias destructivas. Sin embargo, siempre plantea un reto,
cuando la afectacion que se observa es de sustancia blancaen RM y
no hay calcificaciones. Usuamente la clinica inicia es evidente
sobrelos 6 y 9 meses de edad, tiempo en el que resulta complicado
realizar un diagndstico preciso de CMV. En nuestro paciente los sin-
tomas iniciales no se relacionaron con CMV.

PI11.6.8

MALFORMACION DE ARNOLD CHIARI TIPO 1:
FORMASCLINICAS

T. Bermejo-Gonzalez 2 B. Mufioz 2 P. Lozano 2 B. Blanco °
2 |ngtituto Hispalense de Pediatria. ® Hospital Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivo. Presentar casos clinicos donde la primera manifestacion
de la malformacién de Arnold Chiari tipo 1 fue como apneas cen-
trales. Casos clinicos. Caso 1: varén de 2 afios que consulta por
notarle mientras duerme pausas en la respiracion. No refiere otra
sintomatologia. Antecedentes personales: fertilizacion in vitro
(FIV), cesarea por desproporcién. Resto sininterés. Caso 2: nifiade
4 afios que consulta por la misma sintomatologia. No refiere ante-
cedentes de interés. Ambos presentan una exploracién normal. Se
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realiza estudio polisomnogréfico de siesta, donde se aprecian epi-
sodios de apneas e hipoapneas centrales con desaturacion. En la
resonancia magnética (RM) craneal aparece maformacién de
Arnold Chiari tipo 1: en el primer caso se aprecia un descenso de 3
mm y en el segundo un descenso de 20 mm. Fueron valorados por
Neurocirugia para descompresion de fosa posterior. Conclusiones.
Lamalformacién de Arnold Chairi tipo 1 puede manifestarse desde
un hallazgo casual hasta por distintos sintomas como las apneas,
trastorno de deglucion, cefaleas'y vértigos. En la practica las apne-
as en su mayoria son valoradas por Otorrinolaringologia (ORL),
siendo més frecuentemente de causa obstructiva; hay que descartar
las de causa central por ser motivo de muerte stbita.

POSTERS IlI

Sesion 1, viernes 19 de septiembre
de 09:30a 10:00 h

PIIlL.1.1

DESCRIPCION DE LASHABILIDADESMOTORAS
EN EL TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION
CON HIPERACTIVIDAD

C. Reynoso-Flores, V. Zufiiga-Garcia

Instituto Nacional de Rehabilitacién. México.

Introduccion. El trastorno por déficit de atencidn con hiperactivi-
dad (TDAH) es uno de los padecimientos conductuales mas fre-
cuentes, y lo padecen entre el 3y el 5% de los escolares. En los
nifios con TDAH aparece en un 47% €l trastorno del desarrollo de
la coordinacion motora. Objetivos. Describir |as habilidades moto-
ras en los pacientes con TDAH entre los 6 y 12 afios, de acuerdo a
los cinco componentes de la escala métrica de Ozeretzki. Método.
Se estudiaron a los pacientes de la consulta externa de Neurologia
Pedidtrica del Instituto Nacional de Rehabilitacién (México), que
acudieron con sospecha de trastornos de la atencion, con un coefi-
ciente intelectual (Cl) mayor de 80, sin trastornos motores eviden-
tes. Resultados. Se estudiaron 211 pacientes con TDAH segin los
criterios del manual diagnéstico estadistico (DSM) 1V, en los cua-
les encontramos que la coordinacion estética y los movimientos
simultaneos son los factores que mejor describen |a falta de habili-
dades motoras en los nifios estudiados. Conclusiones. La disfun-
cion dopaminérgica del TDAH explica, de forma parcial, que los
paci entes presenten una coordinacion motora menor de la esperada
para la edad. Para ello, es importante realizar estudios posteriores
comparando el rendimiento de las habilidades motoras de dichos
pacientes después de recibir estimulantes de la atencion.

REV NEUROL 2008; 47 (Supl 1): S105-S166



PIIl.1.2

INTERVENCION NEUROPEDIATRICA EN ATENCION
TEMPRANA EN ARAGON EN LOSULTIMOS5ARNOS:
CDIAT-UNIDAD DE NEUROPEDIATRIA: IMPORTANCIA
DE LA COORDINACION. CONTINUUM ASISTENCIAL
PARA OPTIMIZAR RECURSOSY MEJORAR LA CALIDAD
DE LA ASISTENCIA

R. Cabrerizo De Diago 2 R. Pérez-Delgado °, C. Anglés-Latorre 2,
G. Sénchez-Santamaria? D. Garrido-Ramos 2 J.L. Pefia-Segura®,
J. Lépez-Pison P

2 CDIAT de FAT, Fundacién Down y DFA. ® Unidad de Neuropediatria.
Hospital Miguel Servet. Zaragoza.

Material. Se revisa la base de datos de Neuropediatria (NP) que
recoge la actividad de los 7 CDIAT en los Ultimos 5 afios. Resulta-
dos. Véase tabla PIII.1.2. 131 nifias (27,30%) y 349 nifios
(72,70%). Edad de valoracion por NP de CDIAT: 0-1 afio: 6,81%,
1-2: 10,99%, 2-3: 20,22%, 3-4: 28,80%, 4-5: 22,85%, 5-6: 10,32%.
Derivados desde servicios sanitarios. 57,4%: de Neuropediatria:
24%, 19,5% de pediatra de primaria, 13,9% de otras consultas;
30,1% de servicios educativos, y 12,5% de otros servicios. Diag-
nosticos funcionales: retraso madurativo 11,31%, afectacion cogni-
tiva 32,39%, trastorno motor exclusivo 4,37%, trastornos de com-
portamiento 29,82%, solo trastorno o retraso del lenguaje 14,14%,
riesgo bioldgico 5,14% y riesgo social 2,83%. Se controlan sdlo en
CDIAT: 186 casos (38,75%), y también en Neuropediatria hospita-
laria: 294, 36 derivados desde el CDIAT (7,5%) y 258 (53,75%)
controlados previamente a la entrada en el CDIAT. Conclusiones.
Se destaca la importancia de la intervencién NP en los CDIAT,
como figura de referencia para las familias y |os equipos multidis-
ciplinares, y de aseguramiento del continuum asistencial entre los
CDIAT, e hospital y laAtencion Primaria.

Tabla PIIl.1.2. Nifios atendidos en los CDIAT.

CDIAT Tiempo de NP Total nifios Casos valorados
en el CDIAT atendidos en NP mismo periodo
(meses) el CDIAT

N.° %
ACTUR 61 288 255 88,5
FD 26 279 80 28,67
DFA 12 242 69 28,5
Urbanos - - 404
Calatayud 23 43 32 74,4
Alcafiiz 21 31 28 90,3
Caspe 12 15 14 93,3
Ejea 1 2 2 100
Rurales - - 76
Total - - 480
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PII.1.3

ESTIMACION DE LA PREVALENCIA DEL TRASTORNO
NEGATIVISTA DESAFIANTE EN POBLACION INFANTIL

E. Cardo-Jal6n @ C. Bennasar-Beltran 2 V. Meisel-Romero ?,
L. Riutort 2 G. GarciaDe LaBanda-Garcia’, S.B. Mateu

2 Fundacién Hospital Son Llatzer. ® Universitat de les Illes Balears.
Palma de Mallorca.

Introduccién. El trastorno negativista desafiante (TND) es uno de
los trastornos externalizantes mas prevalentes, con una frecuencia
entreel 2y el 16% de nifios americanos. Sin embargo, existe cierta
incertidumbre acerca de | os aspectos claves de la epidemiol ogia del
TND en lanifiez y en la adolescencia. Objetivo. Determinar la tasa
deprevalenciadel TND en escolares de 6 a 11 afios. Sujetos y méto-
dos. Estudio poblacional en el que se aplicé un disefio delamuestra
polietapico, por cursos, proporcional. La muestra la componen
1.509 nifios. Se utilizaron los 8 elementos del criterio A del manual
diagnostico estadistico (DSM)-1V, si cumplian 4 de los 8 comporta-
mientos descritos con duracion de més de 6 meses, segun los padres
0 maestros. Resultados. Se observa una tasa global de prevalencia
segun los padres del 9,1% —intervalo de confianza (IC) a 95%:
6,93-9,77—, segin las madres del 10% (IC a 95%: 7,98-10,98) y
segun los maestros del 5,4% (I1C al 95%: 4,21-6,52). Conclusiones.
Laprevalenciadel TND en nuestra poblacion es similar ala descri-
taen & manua DSM-1V (2-16%) para muestra poblacional, situan-
dose en un intervalo bajo, en especia s lafuente de informacion es
delos maestros. Latasa de prevalencia es superior s el evaluador es
la madre con respecto al padre, aunque el grado de coincidencia
entre padre y madre es superior a observado entre padresy tutores.
Se propone validar una escala de TND que tenga en cuenta el nivel
de desarrollo del sujeto (edad), género y ambiente.

PIll.1.4

PREVALENCIA DEL TRASTORNO NEGATIVISTA
DESAFIANTE SEGUN EL SEXO EN UNA MUESTRA
ESCOLAR DE 6-12 ANOS

E. Cardo-Jal6n? R.M. Laura? V. Meisel Romero ®,

C. Bennasar-Beltran 2, G. Garcia De La Banda-Garcia®,
S.B. Mateu ®

2 Fundacién Hospital Son Llatzer. ® Universitat de les Illes Balears.
Palma de Mallorca.

Introduccion. Se estima que la prevalencia del trastorno negativista
desafiante (TND) es mayor en nifios que en nifias; sSin embargo, es
necesario realizar mas estudios que confirmen estos datos, yaquelos
resultados son inconsistentes. Objetivo. Determinar |a tasa de preva
lencia de nifios en relacion con nifias de 6 a 11 afios. Sujetosy méto-
dos. Estudio poblaciona en el que se aplicé un disefio de lamuestra
polietapico, por cursos, proporcional. Lamuestralacomponen 1.509
nifios. Se utilizaron los 8 elementos del criterio A del manual diag-
nostico estadistico (DSM)-1V, segin padres 0 maestros. Resultados.
Se observaunatasaglobal de prevalencia segiin los padres del 9,1%,
—intervalo de confianza (IC) a 95%: 6,93-9,77—, segln las madres
del 10% (IC al 95%: 7,98-10,98) y seglin los maestros del 5,4% (IC
al 95%: 4,21-6,52). Segin los maestros hay significativamente més
nifios con TND que nifias (7,3% nifios y 3,1% nifias). Los padresy
madres diagnostican estadisticamente € mismo nimero de TND en
nifios y nifias (padres: 9,4% nifios y 8,8% nifias, madres: 10,7% ni-
fios y 9,4% nifias). Conclusiones. Los resultados sefidlan que los
maestros comunican mas casos de TND en nifiosy que los padres no
observan diferencias de género, lo cual es compatible con otros estu-
dios con muestras més amplias. No obstante, algunos investigadores
sefialan que d DSM no representa adecuadamente la forma en que
las nifias manifiestan este trastorno. Por ello, se propone validar una
escala que tenga en cuenta € factor género.
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PII.1.5

UTILIZACION DE LA NEWBORN BEHAVIORAL
OBSERVATIONS SYSTEM (NBO SYSTEM) EN PEDIATRIA
DE ATENCION PRIMARIA

M.J. Alvarez-Gémez
Centro Salud Mendillorri. Pamplona.

Introduccion. La investigacion en desarrollo infantil muestra evi-
denciadelarelacion existente entre la calidad de las primerasinter-
acciones padres-nifio y e desarrollo infantil a largo plazo. Una
correcta interaccion padres-nifio favorece el establecimiento de un
apego més seguro, aumentalaresilienciadel nifio y favorece positi-
vamente su desarrollo posterior. La Newborn Behavioral Observa-
tions (NBO) nace como una version clinica abreviada de laNBAS
(Neonatal Behavioral Assessment Scale), disefiada como un instru-
mento para observar a nifio de 0-3 meses, en presencia de sus
padres, con €l objeto de identificar las competencias Unicas del
bebé, asi como sus vulnerabilidades, einterpretar € comportamien-
to del nifio pararesponder de forma contingente a sus necesidades.
El instrumento consta de 16 elementos que valoran la capacidad de
habituacién del bebé, su motricidad, su capacidad de autorregula-
cion, larespuestaal estrésolacalidad deladertay lareactividad a
distintos estimulos animados e inanimados. Materiales y métodos.
Se presentala experiencia con 60 nifios seguidos en una consultade
Pediatria de Atencion Primariay se valora el impacto mediante un
cuestionario dirigido alos padres. Conclusion. LaNBO es un ins-
trumento fécil de introducir en Pediatria de Atencién Primaria que
puede ser muy eficaz para favorecer una correcta interaccion
padres-bebé desde € inicio.

PI.1.6

TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION
CON HIPERACTIVIDAD EN NINOSADOPTADOS

J. Artigas-Pallarés, C. Carmona, E. Rigau, C. Garcia-Nonell
Centre Psyncron. Barcelona.

Objetivos. Los hijos adoptados tienen elevado riesgo de padecer
trastornos del neurodesarrollo. Ello podria explicarse por: antece-
dentes psicopatol égicos en |os padres biol égicos, consumo de téxi-
cos, malos cuidados durante la gestacion y, en menor medida,
experiencias trauméticas previas ala adopcion. Con el fin de apor-
tar informacion sobre caracteristicas cognitivo/conductuales en
nifios adoptados hemos recogido informacion derivada de la histo-
riaclinica protocolizada en nifios adoptados diagnosticados de tras-
torno por déficit de atencién con hiperactividad (TDA/H). Pacien-
tes y métodos. Un grupo 43 de nifios adoptados con diagndstico de
TDA/H (TDA/H-AD), se comparacon un grupo de 507 hijos biol 6-
gicos deigual diagndstico (TDA/H-BI). Se comparan los siguientes
datos; antecedentes, comorbilidad, perfil cognitivo basado en un
test de inteligencia (K-ABC, WISC-R o WISC 1V), y perfil psico-
patol 6gico basado en € cuestionario CBCL (Child Behavior Check-
list)/6-18. Resultados. El grupo TDA/H-AD, muestramayor tasade
comorbilidad, especialmente en referencia a trastorno especifico
del lengugje, dislexia, ansiedad y trastornos de conducta. En los
parametros cognitivos, € grupo TDA/H-AD muestra menor rendi-
miento en practicamente todos | os subtests. L os datos derivados del
CBCL-6/18, evidencian mas problemas de ansiedad y conducta en
el grupo TDA/H-AD. El factor causal de mayor peso es la elevada
prevalencia de efectos fetales del acohol, detectados en el 50% de
los pacientes TDA/H-AD, delos cuales el 90% procedian de paises
del Este de Europa. Conclusiones. Los nifios adoptados afectados
de TDA/H tienen peor prondstico. Entre los factores causales desta-
cael consumo materno de alcohol durante la gestacion.
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PIIL.1.7

TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION
CON HIPERACTIVIDAD EN NINOSY EN NINAS.
ASPECTOSDIFERENCIALES

J. Artigas-Pallarés, C. Carmona, C. Garcia-Nonéll, E. Rigau
Centre Psyncron. Barcelona.

Objetivos. El manual diagndstico estadistico (DSM) I1V-TR, diag-
nostica trastorno por déficit de atencion con hiperactividad
(TDA/H) en nifios y nifias, basado en idénticos criterios. Sin
embargo, considerando las diferencias cognitivas innatas entre
nifios y nifios, cabria pensar que la expresion del trastorno estuvie-
ra modulada por €l género. Con el fin de validar dicha hipotesis se
comparan variables cognitivas y conductuales recogidas mediante
una exploracion sistematizada en un amplio grupo de pacientes con
TDA/H. Pacientes y métodos. A un grupo de 396 nifios y otro de
110 nifias, diagnosticados de TDA/H, seles practicé unavaloracion
cognitiva y conductual basada en una amplia bateria de pruebas
psicométricas. Se comparan: variables gestacionales, perinatales,
parametros evolutivos del desarrollo, comorbilidad y resultados de
las escalas de inteligencia —K-ABC, escala de inteligencia para
nifios-revisada (WISC-R) o WISC IV—, criterios DSM 1V
(padres/maestros), evaluacion de déficit de atencidn e hiperactivi-
dad (EDAH) (maestros) y cuestionario CBCL/6-18 (padres). Resul-
tados. Los nifios mostraron mayor puntuacion en criterios de
inatencion e hiperactividad/impulsividad; y sobre todo, en proble-
mas de conducta. En las escalas de inteligencialas nifias mostraron
peor puntuacion en: triangul os, adivinanzas, vocabulario expresivo,
informacion y aritmética. Las nifias mostraron mayor tasa de
comorbilidad en: dislexia, trastorno especifico del lenguaje y tras-
torno de ansiedad. Por el contrario, los nifios predominaron en:
trastorno de Tourette y trastornos de espectro autista. El cuestiona-
rio CBCL (Child Behavior Check-list)/6-18, mostré en los nifios
més problemas de conducta; en tanto que en las nifias predomina
ron los problemas de ansiedad. Conclusiones. El perfil cognitivo y
conductual es significativamente distinto en nifios y nifias. Las
nifas parecen més afectadas en algunos aspectos cognitivos, mien-
tras que los nifios presentan mas problemas conductuales.

Sesién 2, viernes 19 de septiembre
de 09:30 a 10:00 h

Plll.2.1

PERFILESDE LECTOESCRITURA EN NINOS
CON TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION
CON HIPERACTIVIDAD

C. Boix-Lluch

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

Objetivo. El trastorno por déficit de atencion con hiperactividad
(TDAH) es un trastorno del comportamiento de base neurobiol 6gi-
ca. Se considera la disfuncidn gecutiva como el déficit cognitivo
central. Las dificultades en las funciones gjecutivas (FE) tienen
repercusion sobre distintos aprendizajes académicos, entre ellas la
lectoescritura. La prevalencia de Didexia (DX) comérbida al
TDAH es del 20-25%. Analizamos € perfil de lectoescritura en
nifios TDAH respecto a nifios con DX comérbida al TDAH, asi
como su evolucién escolar. Método. Revision de 60 nifios diagnos-
ticados de TDAH en una Unidad de Trastornos de Aprendizaje.
Todos cumplen criterios diagndsticos segin el manual diagnostico
estadistico (DSM)-IV. Todos tenian practicada una val oracion neu-
ropsicoldgica. Evaluamos las habilidades académicas, lectura y
escritura. Comparamos el perfil entre nifios TDAH con dificultades
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de lectoescritura (DLE) y TDAH con DX en primaria (1.>-4.° de
primaria) y en secundaria (1.°-4.° de ESO). Resultados. El grupo
TDAH con DLE presentaba mayores dificultades en comprension
lectoray ortografia. Estas estaban presentes en primariay seincre-
mentaban en secundaria. El grupo de TDAH y DX mostro, desde el
inicio de primaria, déficit significativos en mecanica y velocidad
lectora con dificultades ortogréficas. En secundaria, la repercusion
era mayor en velocidad lectora y ortografia, presentando también
dificultades en comprension lectora. Conclusion. Consideramos la
disfuncion gecutiva como la responsable de las dificultades en
comprension lectora. Si asociamos la disfuncién cognitiva del
TDAH d déficit fonoldgico descrito en la DX, encontraremos una
mayor repercusién académica. Recomendamos €l estudio neuropsi-
colégico para una mayor comprension del trastorno y para un
correcto diagnostico y tratamiento.

PII.2.2

PERFIL NEUROPSICOLOGICO DE LOSPROBLEMAS
DE APRENDIZAJE EN UNA MUESTRA DE 40 NINOS
ADOPTADOS

C. Boix-Lluch
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Objetivo. En los Ultimos afios ha habido un incremento significativo
en las tasas de adopcion en nuestro pais. A parte de los problemas
meédicos asociados, se ha comunicado que hasta un 75% de estos
nifios presentaran problemas de aprendizaje y de comportamiento.
Nuestro objetivo es hacer un andlisis descriptivo de una amplia
muestra de nifios adoptados que consultan por dificultades de apren-
dizaje. Método. Andlisisretrospectivo de una muestrade 40 nifios en
la Unidad de Trastornos de Aprendizaje del Hospital Sant Joan de
Déu. Edades comprendidas entrelos 5y los 15 afios. Se analizan los
datos de la historia clinica, €l estudio neuropsicoldgico y los diag-
nosticos realizados. Resultados. Las trastornos mas frecuentes fue-
ron €l trastorno por déficit de atencién con hiperactividad (TDAH)
asociado a problemas de comportamiento y, en menor grado, déficit
cognitivo global y problemas de lenguaje. También se hallaron difi-
cultades de relacidn social y sintomas afectivos. Conclusion. En el
momento actual, resulta dificil definir un perfil nico de estos nifios.
La prevaencia de los trastornos de aprendizaje y de conductay la
repercusion funciona en ellos y sus familias, hacen recomendable
incluir la valoracién neuropsicoldgica en los protocolos de segui-
miento para un diagnéstico y abordaje precoz.

PII.2.3

METILFENIDATO Y ARRITMAS CARDIACAS

R. Martin-Molina, D. Crespo-Marcos, J. Pérez-L escure Picarzo,
A. Garcia-Pérez, M.A. Martinez-Granero, S. Jimeno-Ruiz
Hospital Universitario Fundacion Alcorcon. Alcorcon, Madrid.

Introduccion. Un reciente documento de la Asociacion Americana
de Cardiologia alerta sobre |os posibles efectos cardiovasculares de
los farmacos estimulantes empleados en e trastorno por déficit de
atencion con hiperactividad (TDAH). Exponemos 2 casos de nues-
tra casuistica. Casos clinicos. Caso 1: nifio de 8 afios TDAH, con
metilfenidato desde hace 3 afios, remitido a Cardiologia por extra-
sistoles frecuentes detectadas de forma casual en el electroencefa
lograma (EEG). Se realizaron electrocardiogramas (ECG) (extra-
sistoles supraventriculares aislados), ecocardiograma (normal) y
Holter (actividad ect6pica supraventricular poco significativa y
extrasistolia con complejo QRS ancho ventricular frente a supra-
ventricular conducida con aberrancia-muy frecuente). Se repitio el
Holter 2 semanas después de suspender € metilfenidato, sin cam-
bios. En la actualidad recibe lamotrigina y risperidona por altera-
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ciones en € EEG vy trastorno de conducta. Caso 2: nifio de 9 afios
TDAH con metilfenidato desde hacia 1 afio, remitido a Cardiologia
por arritmia cardiaca asintomética detectada por su pediatra. Se
realizaron ECG (extrasistolia ventricular frecuente con fases de
bigeminismo), ecocardiograma (normal) y Holter (actividad ectopi-
caventricular poco significativay supraventricular muy frecuente).
Serepitio el Holter 10 dias después de suspender el tratamiento, sin
cambios. Se pauté atomoxetina sin lograr adherencia terapéutica
por negativa de | os padres, posteriormente fluoxetinasin mejoria. A
los 12 meses de suspender e metilfenidato, se ha observado pro-
gresivadisminucion de laextrasistolia. Conclusiones. Labibliogra-
fia disponible es muy escasa, y la toma de decisiones se basa en
muchos casos en la experiencia individual. Se requieren estudios
més amplios para determinar la posible toxicidad cardiovascular de
este grupo de farmacos.

Plll.2.4

MANIFESTACIONES CLINICASY DISFUNCION COGNITIVA
EN PACIENTES CON ESPECTRO ALCOHOLICO FETAL

C. Escofet, |. Lorente, C. Ferndndez, E. Gabau, M. Torras, G. Ruiz
Hospital de Sabadell. Sabadell, Barcelona.

Objetivo. Valorar las manifestaciones clinicas y la disfuncién cog-
nitiva en una muestra de pacientes con trastorno de espectro alco-
hdlico fetal (TEAF). Métodos. Estudio retrospectivo de 20 pacien-
tes. Vaoracion de las manifestaciones clinicas y el rendimiento
cognitivo mediante pruebas psicométricas. Resultados. De los 20
pacientes estudiados, 11 nifios y 9 nifias (edad media 8,6 afios), 13
presentan sindrome alcohdlico fetal (SAF) y 7 efectos del alcohol
en el feto (EAF). Manifestaciones clinicas: 7 retraso psicomotor (5
SAF/2 EAF), 7 trastorno por déficit de atencion con hiperactividad
(TDAH) (4 SAF/3EAF), 3 TDAH + trastorno del lenguaje (1 SAF/
2 EAF), 1 trastorno del lenguaje (SAF), 2 SAF con desarrollo nor-
mal alos 2 afios. 3 nifios son hermanos, el menor presenta mayor
gravedad. Fueron adoptados 8 nifios. Se practico MSCA a9 nifios:
4 normal, 2 inferior alanormalidad, 3 con discrepancia entre esca-
la verbal y la perceptivo-manipulativa. Se realizé escala de inteli-
gencia para nifios-revisada (WI1SC-R) a 4 nifios, obteniendo un co-
ciente intelectual (Cl) total limite en 3 y normal-bajo en 1. Se apli-
co un K-ABC a2 pacientes (normal, con resultados discrepantes en
un paciente), y Bayley en 4 (2 normal y 2 inferior alanormalidad).
Los resultados de estas pruebas psicométricas fueron concordantes
con las manifestaciones clinicas. Conclusiones. El grado de afecta-
cion clinicay € perfil cognitivo son heterogéneos, sin diferencias
significativas entre el SAFy el EAF. Existe buena correlacion entre
laclinicay el perfil cognitivo. La gravedad del trastorno aumenta
con la edad materna. EI TEAF es frecuente en los nifios adoptados
y estainfradiagnosticado.

PIIl.2.5

TRASTORNO DE APRENDIZAJE NO VERBAL:
PERFIL NEUROPSICOL OGICO DE 40 NINOS

R. Colomé, A. Sans, A. LOpez-Sala, C. Boix, M. Alquézar
Hospital San Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. El trastorno de aprendizaje no verbal (TANV) es un
trastorno de base neurobiol égica que se caracteriza por una disfun-
cion especifica en habilidades motoras, visuoespacial es/visuocons-
tructivas y dificultades en las relaciones sociales, en pacientes con
una inteligencia general y habilidades linguisticas preservadas. A
nivel escolar los nifios afectos presentan alteraciones en la psico-
motricidad y en tareas de dibujo, plasticay caculo. Se asocia con
frecuencia, a dificultades en la relacion social (percepcion social,
juicio y habilidades de interaccién social) y presentan una predis-
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posicion a padecer problemas emocionales. Fisiopatol 6gicamente
se ha relacionado con una disfuncion hemisférica cerebral derecha
en ¢ sector de la sustancia blanca. Las caracteristicas clinicas asi
como los criterios diagndsticos no estan totalmente definidos. La
prevalencia no esta clara por ser un trastorno de descripcion relati-
vamente poco frecuente. Objetivo. Analizar de maneraretrospectiva
d perfil neuropsicoldgico. Pacientes y métodos. La muestra esta
compuesta por 40 sujetos (32 nifios y 8 nifias) de edades compren-
didas entre 6 y 16 afios que consultan por dificultades escolares
entre los afios 2003 y 2007. Resultados. En la exploracion neurol 6-
gica es frecuente encontrar soft signs (80%). La exploracion neu-
ropsicol 6gica destaca dificultades visuoespaciales y visuoconstruc-
tivas, atencionales, coordinacion motora, comprension lectora, dis-
caculia, disgrafia. Es frecuente la presencia de sintomatologia
ansiosa y dificultades en las relaciones sociales. Conclusiones. El
TANV es un trastorno de aprendizaje probablemente infradiagnos-
ticado. La exploracion neuropsi col 6gica pone de manifiesto perfiles
clinicos diferentes. Es importante una temprana identificacion para
poner en marcha las estrategias educativas adecuadas en cada caso.

PIll.2.6

RELACION MADRE-RECIEN NACIDO PRETERMINO
DURANTE SU INGRESO HOSPITALARIO
EN NEONATOLOGIA

J. Romero-Sanchez 2, S. Reyes-Alvarado 2 A.M. Ledn-Ruiz 2,
I. Romero-Séanchez °
2Hospital Costa del Sol. Marbella. ® Universidad de Cérdoba. Cérdoba.

Introduccion. La Unidad de Neonatologia (UN) pueden ser un
medio potencialmente agresivo. El vinculo madre-hijo puede
actuar como atenuante en la manifestacion de conductas compati-
bles con trastorno de ansiedad en recién nacidos prematuros ingre-
sados en unaUN. Material y métodos. Estudio transversal de carac-
ter descriptivo en una cohorte de recién nacidos (15 prematuros
consecutivos de entre 30 y 35 semanas de gestacion, con un peso
inferior a 2.000 gramos), ingresados en la UN de nuestro hospital.
Trabajo de campo seglin los modelo de observacion de Tavistock y
Bick. Un psicoterapeuta efectud la observacion durante 35 minutos
cada dia, 20 al recién nacido (incubadora/cuna), y 15 alarelacion
madre-hijo. Resultados. Los prematuros estudiados, nacieron en
promedio alas 32,9 (2,3) semanas de gestacion, con un peso medio
de 1.678 g (467,7), y estuvieron ingresados una media de 4,5 (2,4)
semanas. Durante la primera semana, se observaron una media de
5,2 respuestas de 9 posibles —desviacion estandar (DE) = 1,2— de
intenso terror, horror y desvalimiento, compatibles con trastornos
de ansiedad. El nimero total medio de respuestas consideradas
como patolégicas fue de 1 por cada 3 minutos de observacion; 34,3
en 100 minutos de observacion (DE = 18,2) en cada recién nacido.
Conclusion. Un mayor tiempo de internamiento, o un menor peso
al nacimiento, fueron asociados con un mayor nimero de respues-
tas patol 6gicas observadas. El contacto fisico de la madre resultd
un atenuante de las respuestas patol dgicas en el prematuro.

PII.2.7

DESARROLLO NEUROLOGICO EN RECIEN NACIDOS

DE MUY POCO PESO CON HEMORRAGIA
INTRAVENTRICULAR

A. Ayerza-Casas, M.P. Samper-Villagrasa, G. Rodriguez-Martinez,
M.J. Lépez-Moreno, P. Ventura-Faci

HCU Lozano Blesa. Zaragoza.

Introduccion. La hemorragiaintraventricular (HIV) eslalesion ce-

rebral mas frecuente en neonatos pretérmino. Su incidencia aumen-
ta con la prematuridad, influenciada tanto por factores maternos
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como del recién nacido (RN), y se relaciona con alteraciones en €l
desarrollo neurol 6gico. Objetivos. Determinar la relacion que exis-
te entre laaparicion de HIV y distintos factores de riesgo perinata-
les, asi como su repercusion neurol 6gica. Material y métodos. Estu-
dio retrospectivo de 73 RN pretérmino < 1.500 gramos de peso a
nacimiento, a los que se realizd ecografia transfontanelar y segui-
miento neurol 6gico hastalos tres afios mediante € Test de Denver y
e coeficiente de desarrollo. Resultados. En un 41% (30/73) se
detectd ecograficamente HIV (73,3% grado I-11 y 26,7% I11-1V).
Los que no presentaron HIV tenian un peso y edad gestacional mas
elevados. El parto vaginal se relacion6 con mayor nimero de HIV
frente a cesdrea (p < 0,01). La presenciade HIV aislada en nuestra
serie no determina un peor prondéstico neuroldgico. No se puede
establecer relacion con el grado de la serie debido a escaso nime-
ro de formas graves. Comentarios. Los RN de muy poco peso tie-
nen riesgo de lesién neurol 6gica que puede persistir posteriormen-
te. El parto prematuro deberd prevenirse reduciendo los factores de
riesgo y, si no es posible, € parto mediante cesérea parece dis-
minuir € riesgo de HIV. La HIV es frecuente en < 1500 g, se re-
laciona con un menor peso al nacer y con peor prondstico si se aso-
cia a otras lesiones, por lo que conviene realizar un seguimiento
posterior.

Sesion 3, viernes 19 de septiembre
de 09:30 a 10:00 h

PII.3.1

EPILEPSIA GENERALIZADA CON CRISISFEBRILESPLUS

M. Alegre-Vifias 2, R. Buenache-Espartosa?,

M.J. Pérez-Rodriguez 2, J. Séez-Alvarez @,

G. Arriola-Pereda®, G. Lorenzo-Sanz @

2 Hospital Ramén y Cajal. Madrid. ® Hospital Universitario de Guadalajara.
Guadalajara.

Introduccion. La epilepsia generalizada con convulsiones febriles
plus (GEFS+) es considerado un sindrome con una misma base
genéticay expresividad variable, que engloba un amplio grupo de
formas mas o menos graves de epilepsias generalizadas o parciales.
Los pacientes pueden presentar crisis generalizadas, crisis parcia-
les, ausencias, crisis mioclénicas o atonicas. Material y métodos.
Presentamos dos hermanas, sin antecedentes familiares de epilep-
sia, con crisis febriles y afebriles con desarrollo neurocognitivo
normal. Lamayor, de 5 afiosy 4 meses, hatenido 5 episodios, entre
los 17 meses y los 3 afios y medio, coincidiendo con procesos
infecciosos banales, en los que presentd estado de acimulo de cri-
sis (15-20 episodiog/dia), de 5-7 dias de duracién. Los estudios
neurofisiol 6gicos demostraron alteraciones paroxisticas generaliza-
dasy focales. Actualmente lleva 22 meses sin crisis. La menor, de
17 meses, ha tenido 4 episodios, coincidiendo con infecciones
intercurrentes, de crisis hemigeneralizadas derechas, recurrentes,
en forma de estado, y crisis generalizadas. Los estudios neurofisio-
I6gicosintercriticosy de neuroimagen han sido normales en ambas.
En el estudio molecular de la hermana menor se ha demostrado una
mutacién en heterocigosis del gen SCNALA (¢.1662+1G>C), no
descrita. Conclusiones. Las manifestaciones clinicas objetivadas en
estas dos hermanas, con crisis febriles, afebriles, focales, generali-
zadas, prolongadas y recurrentes en 24 horas, son compatibles con
€l espectro del sindrome epiléptico GEFS+.
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PII1.3.2

UTILIDAD DE RESONANCIA MAGNETICA DE IMAGEN
DE TENSOR DE DIFUSION Y TRACTOGRAFIA CEREBAL
EN PACIENTESEN EDAD PEDIATRICA CON EPILEPSIA
REFRACTARIA CANDIDATOSA CIRUGIA FUNCIONAL
DE LA EPILEPSIA

C. Ortez-Gonzédlez, H. Galvez-Quifidnez, F. Sanmarti-Vilaplana,
A. Donaire-Pedraza, J. Campistol-Plana, A. Capdevila-Cirera
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Objetivos. Describir manifestaciones clinicas, video-electroencefa-
lograma (video-EEG), resonancia magnética (RM) convencional y
tomografia por emision de positrones (PET) cerebral de pacientes
con diagnéstico de epilepsia refractaria. Describir la RM-ITD
(Imagen de tensor de difusién) y tractografia cerebral, comparar €l
cociente de difusion aparente (CDA), de lazona de lesion y region
cerebral contralateral. Relacionar la zona epileptdégena de video-
EEGy RM-ITD y tractografia cerebral y describir la anatomopato-
logiade los bloques de cerebro. Pacientesy métodos. Estudio trans-
versal retrospectivo. A 5 pacientes con epilepsia refractaria, se les
realizo cirugiafuncional delaepilepsia Sereviso historiasclinicas,
video-EEG, RM convencional, RM-ITD, PET cerebral, comunica-
do quirdrgico y anatomopatol égico. Resultados. 5 pacientes con
epilepsia parcia refractaria, con lesién epileptégena focal por
video-EEG. RM convencional con resultado normal en 1 paciente,
3 con sefial hiperintensa en T, focal y uno en forma difusa en
hemisferio derecho (HD). PET cerebral con hipometabolismo focal
en cuatro pacientes y difuso en HD en otro. CDA disminuido en 4
pacientes y aumentado en 1, al relacionarlo con lado cerebral con-
tralateral. RM-ITD vy tractografia cerebral con alteracion en lafor-
may proyeccion de tractos cerebrales en toda la serie, segiin locali-
zacion anatdmica afecta. Anatomopatologia: 4 pacientes con dis-
plasia cortical y 1 con sindrome de Rasmussen. Conclusiones. En
toda la serie laRM-ITD vy la tractografia cerebral identifico lesio-
nes cerebrales corticales y subcorticales, encontrando relacion
directa entre la localizacion de la zona afecta y la descrita por
video-EEG. Displasia cortical fue € hallazgo predominante por
anatomopatol ogia.

PI11.3.3

EPILEPSIA EN NUESTRA PROVINCIA:
REVISION DE 3ANOS

G. Arriola-Pereda, B. Blazquez-Arrabal, M.J. Hernandez-Bejarano,
M. Pangua-Gémez, N. Mufioz-Jarefio, A. Jordan-Jiménez
Hospital de Guadalajara. Guadalajara.

Introduccion. Nuestro objetivo es conocer la incidencia de la epi-
lepsia en nuestra provincia. Material y métodos. Revision de las
historias de los nifios diagnosticados de epilepsia en los Gltimos 3
anosy seguidos en nuestra unidad. Se excluyen los nifios derivados
aotros hospitales de tercer nivel. Resultados. Entre el 1 de abril de
2005y el 1 de abril de 2008 se han diagnosticado de epilepsia 'y
estén en seguimiento en nuestra unidad 50 nifios. Encontramos 3
sindrome de de West, 1 nifia con una encefal opatia epilépticainfan-
til precoz y 1 sindrome de Aicardi, y otros 10 nifios con epilepsias
sintomati cas/criptogenéticas, de las cuales 2 son secundarias a una
encefal opatia hipoxicoisquémica, 1 a unadisplasiacortical, 1 ale-
siones postencefalitis, y 1 a hemorragia cerebral. Dentro de las epi-
lepsias ausencias, hay 3 casos de epilepsia ausencia infantil y 1 de
mioclonias pal pebral es con ausencias. Encontramos 8 casos de epi-
lepsia generalizada primaria excluyendo las ausencias, y 21 casos
de epilepsia parcial idiopatica, incluyendo epilepsia rolandica, epi-
lepsia occipital y epilepsia frontal y frontotemporal. Encontramos
tan sdlo 1 caso punta onda continua durante el suefio lento. Todos
los casos idiopéticos evolucionaron muy bien con el tratamiento,
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mientras que las epilepsias sintométicasy criptogenéticas han teni-
do peor respuesta, necesitando en algunos casos politerapiay con
mal control delas crisis. Conclusiones. Los datos obtenidos se ase-
mejan bastante alos de |a poblacién general, aunque las discrepan-
cias que observamos creemos que se deben a los pacientes que son
seguidos en hospitales de tercer nivel.

PI.3.4

DESCRIPCION DE CUATRO PACIENTES
CON SINDROME DE DRAVET

I. Marti-Carrera, J. Garcia-Santiago, A. Sistiaga-Berraondo,
J.B. Espinal-Valencia, R. Gaztafiaga-Exposito
Hospital Donostia. San Sebastian.

Objetivos. Describir clinica, neurofisioldgicay genéticamente a 4
nifios diagnosti cados de sindrome de Dravet. Pacientes. 2 varonesy
2 mujeres, con edades actualesentre 5y 3,5 afios, iniciaron con cri-
sis antes del afio de edad (media: 5,5 m). Durante el primer afio de
vida, todos tuvieron convulsiones febrilesy 3/4 afebriles. Lamedia
de convulsiones en este tiempo fue de 9 y todos presentaron a
menos un estado. En |os sucesivos afios todos presentaron crisis
generalizadas tonicoclénicas, 3 hemicorporales, 3 ausencias atipi-
cas y 2 crisis mioclonicas. El desarrollo psicomotor era normal
antes de comenzar lascrisis. 1 teniaantecedentes familiares de con-
vulsion febril. Los 4 pacientes presentan poca respuesta al trata-
miento antiepiléptico. La media de crisis actuales es de 1 crisis
mes. El electroencefalograma (EEG) ha sido constantemente nor-
mal en 1, ha presentado actividad theta frontocentral en 3y en 2 ha
evolucionado a actividad epiléptica. Actualmente todos presentan
un retraso psicomotor con coeficientes de desarrollo (Batelle) entre
0,54 y 0,75. Todos tienen torpeza motoray 3 ataxia. 3 presentan
mutaciones en e gen SCNAL (1 mutacion stop, 1 delecion y una
mutacion missense). Conclusiones. La aparicion de convulsiones
febrilesy afebriles, frecuentes y prolongadas antes del afio de edad
son las caracteristicas mas homogéneas al inicio de este sindrome.
Laevolucién hacia una epilepsia farmacorresistente con crisis poli-
morfasy laaparicion de un retraso psicomotor eslanorma. En esta
serie, la presencia de mioclonias y las alteraciones en €l EEG son
los datos més inconstantes.

PII1.3.5

ESTADO EPILEPTICO AUTONOMICO

M. Cordeiro-Alcaine, J. Arcas, C. Roche, M. Merino,
R. Velazquez, A. Martinez-Bermejo

Hospital La Paz. Madrid.

Introduccion. El estado epiléptico autonémico es posiblemente el
estado afebril mas frecuente de lainfancia. El 80-90% son idiopéti-
cos (sindrome de Panayiotopoulos), mientras que el otro 10-20%
son sintométicos (epilepsia autondmica sintomética). La Liga
Internacional contra la Epilepsia (ILAE) todavia no lo haincluido
en su clasificacion. Métodos. Estudio retrospectivo de todos los
pacientes que presentaron un estado epiléptico autondmico en
nuestro hospital en un periodo de tiempo de 5 afios. Resultados. Se
identificaron un total de 19 nifios. De ellos, 5 tenian alguna patolo-
gia neurol égica de base (2 ventriculomegalias connatales, 1 hemo-
rragia cerebral connatal, 1 encefalopatia posprematuridad y 1 sin-
drome de Asperger). El resto se catalogaron de sindrome de Pana-
yiotopoulos. El 84% de los pacientes tenian de 3 a 6 afios. Las cri-
sis se iniciaron durante el suefio en el 68% de los casos. La dura-
cion del episodio vario de 30 minutos a2 horas. Presentaron un Gni-
co episodio 5/19 nifios mientras que otros 2/19 (ambos casos sinto-
maéticos) presentaron més de 10 episodios de duracion variable. El
EEG intercritico fue normal en e 15%, mostré anomalias epil epti-
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formesen el 73%, y unaactividad deltafocal en el 10%. Recibieron
tratamiento antiepiléptico el 35% de los casos idiopéticosy el 60%
de los sintométicos. Conclusion. El estado autonémico es, a pesar
de no estar todavia reconocido por la ILAE, una entidad frecuente
que debemos conocer, ya que probablemente esté siendo infradiag-
nosticada por muchos pediatras.

PI11.3.6

SINDROME DE OHTAHARA Y DEFICIENCIA
DEL COMPLEJO | DE LA CADENA REPIRATORIA
MITOCONDRIAL

C. Gémez-Lado 2, O. Blanco-Barca®, J. Eiris-Pufia 2

Y. Campos-Gonzdlez ¢, J. Arenas-Barbero ¢, M. Castro-Gago 2
@ Hospital Clinico Universitario de Santiago. Santiago de Compostela.

b Hospital Xeral Cies de Vigo. Vigo. ¢ Centro de Investigacion.

Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. El sindrome de Ohtahara es una epilepsia refractaria
de aparicion en el primer trimestre de vida, caracterizada por espas-
mos ténicos y crisis parciales con un patrén electroencefal ogréfico
de paroxismo-supresion. Se ha asociado a multiples procesos que
cursan con lesiones estructurales y errores congénitos del metabo-
lismo. De forma excepcional se ha descrito su asociacion con ence-
falopatias mitocondriales. Objetivos. Presentar un paciente con un
sindrome de Ohtahara en €l que se demostrd una deficiencia del
complejo | delacadenarespiratoria mitocondrial (CRM). Caso cli-
nico. Varén hijo de una mujer consumidora de metadona durante la
gestacion. Nacido ala 36 semanas, peso: 1.930 g, perimetro crane-
al 29,5 cm y Apgar 9/10. Fue tratado con fenobarbital por un sin-
drome de abstinencia a metadona. A los 20 dias de vidacomienza a
presentar espasmos ténicos, crisis parciaes ténicas y mioclonias
con un trazado brote-supresion en e electroencefalograma (EEG),
precisando lainduccién de un comabarbiturico. Se detect6é unaele-
vacion persistente de las cifras de écido lactico con acido pirlvico
normal tanto sérico como en liquido cefdorraquideo (LCR). La
resonancia magnética (RM) cerebral demostr6 una lesion nodular
en T, enlaregion frontal periventricular y niicleo caudado derecho,
dilatacién ventricular més pronunciada en region occipital izquier-
da, cuerpo calloso fino y atrofia cortical difusa. El estudio histopa-
tolégico muscular, tanto en la microscopia éptica como ultraestruc-
tura, no demostr6 anomalias. El estudio de CRM en musculo
demostr6 una deficiencia del complejo I. Conclusion. La disfun-
cion mitocondrial debe considerarse entre las etiologias del sindro-
me de Ohtahara.

PIIN.3.7

SINDROME DE WOL F-HIRSCHHORN

CON REMISION DEL CUADRO EPILEPTICO

P Andreo-Lillo 2 F. Carratal&Marco 2, F. Martinez-Castellano ®,
C. Orellana-Alonso ®, M. Rosell6-Piera®, I. Ferrer-Bolufer °

@ Hospital Universitario de San Juan de Alicante. Alicante.

b Unidad de Genética. Hospital Universitari La Fe. Valencia.

Introduccion. El sindrome de Wolf-Hirschhorn (W-H), causado por
una microdel ecion subtelomérica en el brazo corto del cromosoma
4 (4p-), se define por retraso mental y ponderoestatural, rasgos
faciales peculiares, defectos cardiacos, hipoplasia renal, retraso
mental y evolucion a epilepsia refractaria 'y estado epiléptico, con
dos patrones €electroencefalograficos (EEG) especificos. descargas
de ondas lentas de alto voltaje en regiones posteriores con episo-
dios de compl e os punta-onda centroparietales y parietooccipitales,
y puntas répidas repetitivas posteriores. Caso clinico. Nifia recién
nacida con malformaciones menores: microcefalia, inclinacion
mongoloide de los 0jos, raiz nasal ancha con hipertelorismo, filtro
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largo y boca en V invertida, microrretrognatia, paladar estrecho,
pabellones auriculares de implantacion baja, craneo asimétrico, e
hipotoniaaxial . Presenta retraso psicomotor grave con marchaalos
3,4 afos, ausencia del lenguaje y estereotipias. A los 1,33; 24y
3,25 afios los EEG fueron normales. A los 4,05 y 4,85 afios mues-
tran paroxismos generalizados de ondas lentas y ondas agudas. A
los 6,25 afios, presenta brotes de ondas lentas bitemporales de claro
predominio derecho. Entre los 18 meses y los 4,05 afios tiene dos
primeros episodios convulsivos con fiebre, seguidos de dos hipert6-
nicos con desviacion de la mirada afebriles. Se paut6 oxcarbacepi-
na (OXC) entrelos 4,1y 6 afos, con remision de las convulsiones,
pese a la persistencia de anomalias focales en €l EEG. Discusion.
Aunque uno de los rasgos caracteristicos del sindromedeW-H esla
evolucién hacia una epilepsia refractaria, no encontramos comuni-
cados de remisiones con la utilizacién de OXC como la descrita en
la paciente.

Sesion 4, viernes 19 de septiembre
de 09:30 a 10:00 h

Plll.4.1

DOS CASOS DE INICIO TARDIO DE ACIDURIA
ARGININOSUCCINICA

E. Arce-Portillo, C. Fons, M.A. Vilaseca, R. Artuch, J. Campistol,
A. Garcia
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Introduccion. La forma de presentacion més frecuente de aciduria
argininosuccinica es de inicio agudo neonatal (60% de los casos),
aunque puede presentarse a cualquier edad. Los pacientes con ini-
cio tardio suelen tener clinica inespecificay menos grave (trastor-
no de conducta, vomitos ciclicos, retraso cognitivo) o episodios
agudos de hiperamoniemia. Describimos 2 casos de inicio tardio.
Casos clinicos. Caso 1: mujer, 15 afios. Cuadro de desorientacién
de 12 horas de evolucion, lenguaje incoherente, marcha inestable,
sin otros signos de focalidad. Antecedentes personales (AP): vege-
tariana estricta. Problemas de aprendizaje. E. metabdlicos: hiper-
transaminasemia. Amonio (246 pmoles/L). Léactico: normal. Ami-
noécidos en plasma: aumento de glutamina, disminucién de citruli-
na, argininay ornitina. En orina: aumento de acido arginosuccini-
co. Toxicos en orina: negativos. Screening infeccion sangrey liqui-
do cefalorraguideo (LCR): negativo. Neuroimagen: normal. Eco
abdominal: ligera hepatoesplenomegalia. Tratamiento: restriccion
proteica, depuradores del amonio, carnitina, arginina. Estudio
genético y actividad enzimética Antiestreptolisina (ASL) en eritro-
citos: pendientes. Caso 2: varén, 5 afios. Retraso del lenguaje.
Screening metabdlico: aumento de arginosuccinico en orina. Amo-
nio y aminoéacidos normales. Aminoécidos (AA) en LCR: aumento
de arginosuccinico. Resonancia magnética (RM) craneal-espec-
troscopia: normal. Actividad ASL en eritrocitos: deficiente activi-
dad ASL en paciente. Padres portadores con actividad intermedia.
Estudio genético: mutaciones en exén 7 y 11. G301R (no descrita
anteriormente) y V178M (ya descritaen AAS). Conclusiones. Los
trastornos del ciclo de la urea pueden presentarse en periodo neo-
natal, infanciay edad adulta. La clinica es inespecifica aunque hay
casos con inicio fulminante en relacion a descompensaciones.
Diagnéstico y tratamiento precoces son esenciales para una buena
evolucion clinica.
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PIll.4.2

DEFICIENCIA DEL TRANSPORTADOR DE CREATINA
CEREBRAL

S. Zarzoso-Ferndndez @ P. De Castro-Castro & C. Pérez-Cerda®,
M. Véazquez-L6pez 2, Y. Ruiz-Martin 2, H. Avellon-Liafio @

3 HGU Gregorio Marafion. ® Centro de Diagnostico de Enfermedades
Moleculares. Universidad Auténoma de Madrid. Madrid.

Introduccion. Los sindromes de deficiencia de creatina constituyen
un grupo de errores congénitos del metabolismo recientemente
conocidos, cuyo comun denominador es la deplecion de creatina
cerebralmente. Presentamos un nuevo caso de defecto de trasporta-
dor de creatinina (CRTR), secundario a una mutacion de novo.
Caso clinico. Varon de 3 afios de edad, segundo hijo de padres sa-
nos no consanguineos. Embarazo, parto y periodo neonatal sininci-
dencias. Fenotipo normal. Antecedentes familiares: un tio materno
presento crisis epilépticas y cociente intelectua bajo. Seguimiento
por retraso psicomotor con retraso del lenguaje, sin crisis, afecta
cion piramidal ni cerebelosa. Entre las pruebas complementarias,
serealizd cariotipo, electroencefalograma (EEG) y (RM) con resul-
tados normales; screening de aminoécidos y acidos organicos en
sangre y orina normales, con defectos congénitos en glicosilacion
negativos. Test de Saicar negativo. En la cromatografia en fase
liquida de alta resolucién (HPLC) se objetivo una relacion aumen-
tada de creatina/creatinina (Cr/Crn) en orina. Confirmacion diag-
nostica mediante biopsia de piel, mostrando un porcentaje dismi-
nuido del transporte de creatina en los fibroblastos. El estudio
genético mostré una mutacion, no descrita en la bibliografia, en el
exon 8 del gen SL.C 6°8 del cromosoma X (¢.1210G>C). El trata-
miento se realiz6 con suplementacion oral de arginina. Conclusio-
nes. Los defectos del CRTR cerebral constituyen una enfermedad
infradiagnosticada. Se presenta una mutacion nueva del gen
SCL6A8 responsable de deficiencia del CRTR cerebral. Es impor-
tante pensar en esta entidad ante una clinica neurol 6gica inespecifi-
cade causano clara.

PIl.4.3

DEFICIT DE ADENILOSUCCINATO LIASA EN
DOSPACIENTES. TRATAMIENTO CON D-RIBOSA

A. Sempere-Pérez 2 C. Fons? V. Gonzdlez 2 A. Arias®,

L. Ruiz-Desviat®, B. Pérez 2, R. Artuch 2 B. Merinero ¢,

J. Campistol 2

2Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat. ° Instituto de Bioquimica
Clinica. Barcelona. ¢ Departamento de Biologia Molecular, CBM-SO, CEDEM,
Universidad Auténoma Madrid. Madrid.

Introduccion. La deficiencia de adenilosuccinato liasa (ADSL) es
un defecto autosdmico recesivo en la via de sintesis de novo de las
purinas, caracterizado por la acumulacion de succiniladenosina (S-
Ado) y succinilaminoimidazol-carboxamida rib6sido (SAICATr) en
los fluidos biolégicos. Como resultado, los pacientes presentan
retraso psicomotor en grado variable, epilepsia, autismo, y ocasio-
nalmente, hipotonia, retraso del crecimiento y anomalias no especi-
ficas cerebrales. Se han descrito arededor de 50 casos, identifican-
dose 2 tipos seglin su gravedad clénicay |os hallazgos bioquimicos.
Casos clinicos. Presentamos 2 casos de déficit de ADSL, uno de
ellos encontrado en el estudio de 944 pacientes institucionalizados
con retraso mental, diagnosticados por estudios bioquimicosy con-
firmados por estudio de ADN. Los dos pacientes son homocigotos
para mutaciones de cambio de aminoéacido (I369L y M389V, res-
pectivamente). Ambos presentan retraso mental grave, rasgos autis-
tas, alteraciones de tono y uno de ellos microcefalia 'y rasgos dis-
morficos. El paciente 1 recibe tratamiento con D-ribosa durante 1
afio sin mejora, por 1o que se retira. Posteriormente desarrolla epi-
lepsia grave y refractaria, con regresion en adquisionesy evolucio-
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nando a una tetraparesia espastica. Se reintroduce D-ribosa con
minima mejoria, persistiendo crisis diarias y frecuentes, estando
hospitalizado en momento actual. El paciente 2 no harecibido nin-
gun tratamiento. Conclusion. La deficiencia de ADSL se presenta
generalmente con retraso mental, epilepsia y autismo, pudiendo
asociar otros sintomas. Es una enfermedad infradiagnosticada, y de
facil diagndstico mediante cribado urinario. El tratamiento con D-
ribosa debe valorarse, siendo necesarios mas estudios para confir-
mar su eficaciay valorar otras nuevas opciones terapéuticas.

Plll.4.4

FORMA JUVENIL DE ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK
TIPO C. CASO CLiNICO

L. Marcos-Fuentes, A. Molinos-Quintana, M. Rubio-Murillo,
L. Ruiz Del Portal-Bermudo, M. Madruga-Garrido,

M. Rufo-Campos

Hospital Infantil Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivo. Describir los sintomas guias para el reconocimiento de la
enfermedad de Niemann-Pick tipo C en su forma infanto-juvenil a
propdsito de un caso. Caso clinico. Nifia de 10 afios sin anteceden-
tes de interés que presenta cuadro de 3 afios de evolucidn de limita-
cién de la mirada en €l plano vertical y episodios paroxisticos de
pérdida de tono muscular, con caidaa suelo desencadenado por risa
sin pérdida de conciencia; asocia ataxia, labilidad emocional y difi-
cultades de aprendizaje. En la exploracion destaca pardlisis de la
mirada vertical, actitud infantiloide y leve ataxia. Pruebas comple-
mentarias. ecografia abdominal, electroencefalograma (EEG) y
fondo de ojo normales; no se objetivaron linfocitos vacuolados en
sangre periférica; fosfatasa écida elevada; potenciales evocados
visuales de elevado voltgje y latencias largas en areas no occipita-
les; biopsiade medula 6sea: se aislan histiocitos azul marinoy célu-
las espumosas; biopsia de piel: tincién de Filipinas positivo con
confirmacion diagnostica de Niemann-Pick tipo C mediante genéti-
ca mutacion 11061T. Laevolucion hasido desfavorable, aunque las
crisis de cataplejia se han controlado con imipramina. Se iniciara
tratamiento con misglustat para retrasar la progresion de la enfer-
medad. Conclusiones. El Niemann-Pick tipo C es una patologia
poco frecuente; sin embargo, esimportante saber reconocer sus sin-
tomas para sospechar esta enfermedad. Dicha sospecha diagnéstica
es fundamental, dado que requiere de pruebas complementarias
muy especificas (tincidn de Filipinas, estudio genético) para su con-
firmacién. El miglustat es un farmaco nuevo que, a pesar de que no
es un tratamiento curativo, retrasa su evolucion progresivay letal.

PIIl.4.5

DEFICIT DE BIOTINIDASA DE INICIO TARDIO.
PRESENTACION DE UN CASO. REVISION BIBLIOGRAFICA
M. Lafuente-Hidalgo &, R. Pérez-Delgado 2, R. Ranz-Angulo 2,

A. Garcia-Oguiza?, J.L. Pefia-Segura? |. Garcia-Jiménez 2,

A. Baldellou-Vazaquez 2 A. Ribes®, J. Lépez-Pison 2

@ Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza. ® Hospital Clinic. Barcelona.

Introduccion. La deficiencia de biotinidasa o defecto de carboxila-
sas multiples (precoz o tardio) es un trastorno metabdlico poco fre-
cuente, en €l reciclgje de la biotina unida a proteinas, que produce
en los primeros meses de vida un cuadro clinico de afectacion neu-
roldgica, cuténea, auditiva y visual. El tratamiento con biotina
impide lapresentacién delaclinica, y su casi total regresion si yase
ha establecido. Caso clinico. Varén de 2 meses de edad, hijo de
padres consanguineos, que presenta 6-7 episodios diarios de salvas
en flexion de extremidades superiores El electroencefalograma
(EEG) muestra grave encefal opatia. No respuesta a tratamiento con
acido valproico, presentando exantema cuténeo macul opapular eri-
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tematoso. La resonancia magnética (RM) cerebral evidencié muy
pobre mielinizacion supratentorial y en fosa posterior. Perfil de &ci-
dos organicos en orina compatible con déficit de biotinidasa. Con
biotina cedieron deinmediato lascrisis, senormalizé el EEG y des-
apareci6 el exantema cutaneo Actualmente, con 9 meses sélo toma
biotina, no ha repetido crisis y va progresando con leve-moderado
retraso psicomotor. Discusién. Se destaca la presentacion como
encefal opatia epiléptica con espectacular respuestade las crisisala
biotina. En el protocolo diagnostico-terapéutico de las convulsio-
nes precoces, debe incluirse el tratamiento de prueba con biotina,
tras recogida de orina. El déficit de biotina debe plantearse en ence-
falopatias precoces con manifestaciones cuténeas, convulsiones
precoces, leucoencefaopatias e hipoacusias neurosensoriales no
filiadas.

PIll.4.6

ALTERACIONES NEUROPSICOLOGICAS

EN LA ENFERMEDAD DE SEGAWA

A. Sanchez-Raya? E. Lépez-Laso °, E. Martinez-Gual €,

JA. Moriana-Elvira? J.J. Ochoa-Sepulveda®, R. Camino-Ledn °,
B. Lugue-Sala?

2 Universidad de Cérdoba. ® Hospital Universitario Reina Soffa.

¢ Fundacion Termens. Cabra, Cordoba.

Objetivos. La enfermedad de Segawa, un error congénito del meta-
bolismo de los neurotransmisores, se manifiesta habitualmente con
trastornos del movimiento de inicio variable desde lainfanciaala
vida adulta. Recientemente se ha comunicado una mayor inciden-
cia de depresion, trastornos de ansiedad y del suefio en pacientes
afectados. Esta enfermedad no se ha asociado a déficit cognitivo,
aungue unarevision sistemética de este aspecto no se ha realizado
previamente. Describimos una val oracion de diversos aspectos neu-
ropsicol6gicos en una cohorte de pacientes con esta enfermedad.
Pacientes y métodos. Evaluacion neuropsicolégicay de diferentes
aspectos psicopatologicos (depresion, ansiedad, impulsividad,
cefaleas y trastornos del suefio) de 14 pacientes (7 nifiosy 7 adul-
tos) con enfermedad de Segawa. La evaluacién cognitiva se realizé
mediante la escala de inteligencia para nifios-revisada (WISC-R)
(nifios de 6-16 afios), escala de inteligencia de Wechsler para prees-
colar y primaria (WPPSI) (nifio de 4 afios) y WAIS (Wechdler
Adults Intelligence Scale) 111 (adultos). Los aspectos psicopatol 6gi-
cos se evaluaron en adultos mediante: inventario BDI (beck depres-
sion inventory) (depresion); escala de impulsividad (Barratt);
inventario obsesivo-compulsivo (Maudsley); cuestionarios: Oviedo
del suefio, cuestionario de calidad subjetiva de suefio de Pittsburgh
(PSQI), ansiedad estado-rasgo (STAI) y de cefaleay fibromialgia.
En nifios, mediante: inventario de depresion infantil (Kovacs);
cuestionario de ansiedad estado/rasgo (STAIC); test de emparegja-
miento de figuras conocidas-20, MFF-20 (estilo cognitivo impulsi-
vidad-reflexividad) y entrevista con los padres sobre suefio y aspec-
tos del desarrollo. Resultados y conclusiones. Hemos encontrado
una preval encia elevada de cocientes intel ectual es bajos, con mayor
descenso en pruebas verbales. No observamos aumento en trastor-
nos depresivos, de ansiedad, impulsividad, cefaleas ni trastornos
del suefio mas ala de las cifras de prevalencia comunes de estos
trastornos en la poblacién general.
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PIN.4.7

ATAXI|A DE FRIEDREICH-LIKE SECUNDARIA A DEFICIT
EN 3b-HIDROXI-d5-c27-ESTEROIDE DESHIDROGENASA
(3B-HSD)

O. Garcia-Campos, M.T. Garcia-Silva, J. Manzanares-Manzanares,
P. Ruiz-Sala, I. Ferrer, R. Simén De Las Heras

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid.

Objetivos. La deficiencia en enzima 3b-hidroxi-d5-c27-esteroide
deshidrogenasa (3B-HSD) es una enfermedad genética de la sinte-
sisde &cidos hiliares. L os pacientes suelen presentar ictericia coles-
tésicay esteatorrea desde € nacimiento o lactancia. Se han descrito
casos de muerte por fallo hepético. Caso clinico. Varon de 20 afios
con retraso del crecimiento, esteatorrea’y malabsorcion de vitami-
nas liposolubles desde los primeros meses. Funcién pancredtica y
biopsia intestinal normales. Hacia la segunda década de vida, pre-
sentd xeroftalmiay ataxia de tipo Friedreich-like a pesar del trata-
miento con vitaminasA y E. Los niveles plasméticos de colesteral,
triglicéridos y ApoB se encontraron disminuidos, con leve aumento
de 7-dehidrocolesterol. Los niveles de CoQ10 estaban descendidos
en plasmay normales en musculo. El andlisis de los acidos biliares
en orina, mediante MS/MS en modo ién precursor, mostro la casi
total ausencia de &cidos primarios con una elevada excrecion de
acidos colenoicos conjugados con glicina y/o sulfato. El andlisis
molecular del gen HSD3B7 del paciente demostrd que era homoci-
goto para la mutacion E167K, que sustituye acido glutamico por
lisina en el exén 4. Esta mutacién no se ha descrito previamente;
probablemente es patogénica, ya que e &cido glutamico se encuen-
tra conservado en humanos y otras especies animales. Tras el trata-
miento con &cido quenodeoxicolico y coenzima Q,, €l paciente
mejor6 clinicamente. Conclusiones. Queremos resaltar €l fenotipo
neurol6gico de este paciente con deficiencia en 3B-HSD, general-
mente asociada sdlo con sintomas gastrointestinales y hepéticos. La
identificacion y el tratamiento precoz de los pacientes podrian evi-
tar un deterioro neurolégico o el trasplante hepético.

Sesién 5, viernes 19 de septiembre
de 09:30 a 10:00 h

PII.5.1

PARALISISPERIODICA FAMILIAR,
ESTUDIO DE 4 GENERACIONES

A. Garcia-Ron, C. Gonzalez-Fuentes, M.A. Delgado-Rioja,
J. Sierra-Rodriguez, S. Pérez-Gutiérrez
Hospital Juan Ramon Jiménez. Huelva.

Introduccion. Lapardlisis periodica familiar hipopotasémica (PPhK)
€s una miopatia caracterizada por ataques agudos de debilidad
muscular e hipopotasemia de duracion e intensidad variables, des-
encadenados por diversos factores. En ocasiones produce debilidad
progresiva sin relacion con € ndmero ni intensidad de las crisis.
Trasmision autosémica dominante (AD) con ata penetrancia y
expresividad variable, con dos genotipos por mutaciones del canal
de calcio (CACNA1s) o sodio (SCN4A). Diagnostico clinico y
confirmacién genética. Tratamiento con K vo en crisisy profil acti-
camente acetazolamiday evitar desencadenantes. Pacientes y méto-
dos. Investigacion clinicogenética de una familia espafiola con
PPhK diagnosticada tras consultar uno de sus miembros y confir-
marlo genéticamente. Encuesta: arbol geneal 6gico, edad, sexo, pri-
mer y Ultimo episodio, grupo muscular afectado, intensidad, dura-
cion y frecuencia de crisis, desencadenantes y respuesta al trata-
miento. Resultados. Nifia de 11 afios que ingresa por episodio de
debilidad muscular e hipopotasemia (K = 3 mEg/L, resto normal,
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incluido perfil tiroideo), electromiograma (EMG) patrén miopatico
crénico no inflamatorio, biopsia muscular (foto) vacuolizacién de
fibras musculares. Genética: mutacion R1239G del gen CACNALs.
11 miembros afectos, 7 mujeresy 4 varones, edad media de inicio
16 afios, predominio en miembros inferiores (MMII), intensidad,
frecuencia variable, més leve en mujeres. Desencadenado tras gjer-
cicio intenso y ayuno, buena respuesta. Conclusiones. La biopsia
muscular orienta el tipo (vacuolizacion en | o agregados tubulares
en I1). Hacer EMG por posible miopatia permanente. Se confirma
genéticamente. Pensar en ella, ya que responde a tratamiento.

PII1.5.2

CASO CLINICO DE ATROFIA ESPINAL
ASOCIADA A HIDROMIELIA

A. Tavera-Tolmo, G. Pico-Fuster, E. Miravet-Fuster,
M.A. Grimalt-Calatayud, P. Jarque
Hospital Son Dureta. Palma de Mallorca.

Objetivo. Presentamos un caso clinico en e que coinciden en €
mismo paciente la presencia de atrofia muscular espinal (AME)
tipo Il e hidromielia, siendo ambas patologias espinales genética-
mente determinadas y de presentacion infrecuente. Caso clinico.
Nifiade 17 meses en estudio por hipotoniay ausencia de bipedesta-
cion. Antecedentes perinatales sin interés. Irritabilidad y Ilanto per-
sistente los 3 primeros meses de vida. Inicia sedestacion a los 10
meses, gateo alos 12 meses, siendo €l resto del desarrollo psicomo-
tor normal. Presenta hipotonia generalizada de predominio en
miembros inferiores con escasos movimientos espontaneos. Arre-
flexia generalizada. Enzimas musculares normales. Resonancia
magnética cerebral normal, hallandose una cavidad dorsal de D8 a
L1 en la resonancia medular que se informa como hidromielia y
que aumenta en el control realizado alos 19 meses. La electromio-
grafia-neuronografia evidencia signos de denervacion/reinervacion
en curso en extremidades inferiores. Estudio genético: delecion
homocigota del exén 7'y 8 del gen SMN. Conclusion. LaAME es
una enfermedad progresiva por degeneracion de las células del asta
anterior de lamédula. La hidromielia idiopatica es un aumento de
la cavidad centromedular de carécter progresivo. Sugerimos des-
cartar todas las causas compatibles ante un cuadro de estas caracte-
risticas. En larevision de la bibliografia no hemos encontrado nin-
gun caso clinico de asociacién de estas patol ogias. Este caso podria
corresponder a una alteracion de genes contiguos o ala coexisten-
cia de mutaciones genéticas en diferentes cromosomas.

PI11.5.3

PRESENTACION ATIPICA DEL SINDROME
DE GUILLAIN-BARRE

T. Bermgo-Gonzalez, P. Lozano, B. Mufioz, V. Garcia-Bernabeu,
M. Madruga
Instituto Hispalense de Pediatria. Sevilla.

Objetivo. Valorar la sintomatologia de inicio del sindrome de Gui-
Ilain-Barré. Caso clinico. Nifia de 3 afios sin antecedentes de inte-
rés, que acude a urgencias por torpeza en la marcha, dolor en
miembros, dolor abdominal y cefalea de 36 horas de evolucion. En
las Ultimas horas refiere dificultad para tragar e irritabilidad. Hace
15 dias, cuadro gripal, reaiz6 tratamiento sintomético. Explora-
cion: aceptable estado general, irritabilidad. Otorrinolaringologia
(ORL): hiperemia orofaringea; auscultacion cardiorrespiratoria
(ACR) normal; abdomen normal. Neurol6gico: movimientos ocu-
lares normales, pupilas isocdricas reactivas, disfonia, sialorrea, dis-
minucion de fuerza en miembros inferiores no en superiores,
gowers positivo, RMP conservados, R plantar en flexién, marcha
con aumento de la base con dificultad. Coordinacion normal. Evo-
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lucién: alas 12 horas aumentaladisfoniay ladisfagia, aparece dis-
minucion de fuerza en miembros superiores con dolor a tacto,
lesiones maculares eritematosas parcheadas. RMP abolidos. No
signo de dificultad respiratoria. Pruebas complementarias. Hemo-
grama: leucocitosis y trombocitosis. Bioquimica normal. Liquido
cefalorraquideo (LCR): proteinas 0,977 mg/L; células 1-2 leucoci-
tos. Resonancia magnética (RM) craneal normal. Electromiograma
(EMG): neuropatia sensitivomotora de predominio desmielinizante
con blogueo proximal de la conduccién compatible con polirradi-
culoneuritis. Tratamiento: se administra gammaglobulina 1 g/kg
dia 2 dosis. Se inicia mejoria de forma gradual, primero la afecta-
cién de pares craneales, seguida de fuerza en miembros superiores
y, por ultimo, eninferiores. Laevoluciéon fue de unos 3 meses. Con-
clusién. El sindrome de Guillain-Barré puede presentarse de multi-
plesformasy laaparicion delaarreflexiano ocurre siempre con los
primeros sintomas.

PIIl.5.4

ATROFIA MUSCULAR ESPINAL.
DIAGNOSTICO Y EVOLUCION

A. Molinos-Quintana, L. Marcos-Fuentes, A. Cubero-Santos,
M. Madruga-Garrido, B. Blanco-Martinez, R. Mateos-Checa,
L. Ruiz Del Portal-Bermudo, M. Rufo-Campos

Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivos. Estudiar la presentacion y evolucion de pacientes afec-
tos de atrofia muscular espina (AME). Material y métodos. Revi-
sion retrospectiva de 10 pacientes diagnosticados en los Ultimos
cuatro afios de AME confirmados genéticamente. Resultados. AME
tipo | en 6 pacientes. Diagnosticados a los 2-4 meses de vida
(excepto 1 en el periodo neonatal y otro alos 10 meses). Sélo € que
inicio de forma mas tardia adquirié el control cefélico. Ninguno
alcanzo la sedestacion. Todos menos 1 fallecieron antes de los 8
meses de vida con una media de 6 ingresos por patologia respirato-
ria. El otro fallecio a los 2 afios. La AME |l diagnosticada en 4
pacientes a los 9-13 meses de edad, asociaba fasciculaciones lin-
guaesy temblor fino distal. En su desarrollo alcanzaron la sedesta-
cidn, pero no la bipedestacion. Actualmente tienen entre 34 y 50
meses de edad. Requieren silla de control postural y bipedestador
desde los 2-3 afios de edad. Laescoliosis requirio tratamiento reha-
bilitador exclusivo. Se detectaron hipoapneas nocturnas con des-
aturacion en dos pacientes, uno con AME | y otro con AME II. Este
ultimo recibe ventilacion no invasiva nocturna desde los 3 afios.
Conclusiones. @) Laedad al diagndstico y laadquisicién delos ele-
mentos del desarrollo motor son los principales marcadores pro-
nosticos, ademéas del nimero de copias del gen SVIN2; b) Detectar
apneas-hipopneas nocturnas permite el uso de ventilacion no inva
siva precoz; c) Estd en discusion la actitud terapéuticaen laAME|.
La hospitalizacién domiciliaria con consenso familia-médico es
una herramienta habitual

PI11.5.5

NEUROPATIA AXONAL CONGENITA COMO
MANIFESTACION DE ATROFIA MUSCULAR ESPINAL

R. Domingo-Jiménez 2 H. Alarcén-Martinez 2,

M. Gutiérrez-Molina®, E. Martinez-Salcedo @ P, De Mingo-Casado 2
A. Martinez-Bermejo °, A. Puche-Mira?, C. Casas-Fernandez 2

2 Hospital Universitario Virgen Arrixaca. Murcia. ® Hospital Universitario

La Paz. Madrid.

Objetivos. Resaltar la presentacion de la forma congénita de atrofia
muscular espinal (AME) como polineuropatia axonal sensitivomo-
tora. Casos clinicos. Recién nacidos varones, no emparentados,
hijos de padres sanosy no consanguineos. Movimientos fetales dis-
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minuidos. Desde el nacimiento, debilidad muscular generalizaday
arreflexia, afectacion de la musculatura facial sin oftalmoplejia.
Ambos presentaban hipoxia perinatal, precisaron intubacion y ven-
tilacién mecanica, tenian artrogriposis congénita moderada. Los
electromiogramas (EMG) y neurografias fueron congruentes con
neuropatia axonal congénita de troncos motores y sensitivos. Las
resonancias magnéticas (RM) cerebrales mostraban hemorragias
intracraneales. Las necropsias no fueron concedidas. Uno de los
nifios falleci6 alos 10 dias, € segundo alos 3 meses devida. En €l
segundo caso, una biopsia de nervio se informé de neuropatia axo-
nal. En los dos casos, |0s estudios moleculares confirmaron la pre-
sencia de delecion homocigota de los exones 7 y 8 del gen SMINL1.
Conclusiones. Laformadeinicio prenatal de AME relacionada con
el gen SMIN (AME tipo 0) es muy rara. Se presenta como sindrome
de hipoquinesiafetal (puede incluir artrogriposis maltiple congéni-
ta), asfixia perinatal, insuficiencia respiratoria neonatal y muy cor-
ta expectativa de vida. Los estudios electrofisiolégicos pueden
mostrar los hallazgos tipicos de AME o los de polineuropatia axo-
nal con afectacin tanto de troncos motores como sensitivos. Resal-
tamos la necesidad de solicitar estudios moleculares de AME a
recién nacidos gravemente hipotonicos, tanto con hallazgos elec-
trofisiol égicos de AME como de neuropatia axonal.

PI11.5.6

ENFERMEDAD DE EMERY-DREIFUSS POR DEFICIT
DE LAMINA A/C EN DOSHERMANOS

L.M. Arrabal-Fernandez 2 S. Roldan-Aparicio 3 A. Nascimento ,
J. Colomer ®, A. Leonés-Valverde

2 Hospital Virgen de las Nieves. Granada. ® Hospital San Joan de Déu.
Esplugues de LIobregat, Barcelona.

Objetivo. Descripcion clinica de dos hermanos afectos de distrofia
Emery-Dreifuss de carécter dominante por déficit de laminaA/Cy
mutacién en € gen LMNA. Caso clinico. Vardn de 13 afios seguido
desde los 9 en ortopedia por imposibilidad progresiva para la exten-
sion de codos. No presenta otras alteraciones. Practica deporte con
buena tolerancia, sin claudicacion, parestesias, dolor u otra sinto-
matologia. Antecedentes personales sin interés. Hermano de 22
afios con sintomatologia similar. No consanguinidad. Exploracion:
psiquismo, pares craneales y fuerza normales. Imposibilidad para
la extension de codos (flexion de 90°) y abduccién de hombros de
120°. Contracturas de estos grupos musculares con rigidez articular
establecida e hiporreflexia. Hipertrofia cervical. Pruebas comple-
mentarias. Hemograma normal. GOT (el inglés glutamic oxaloace-
tic transaminase) 51, creatin-fosfocinasa (CPK) 802. Electromio-
grama (EMG)/VC: afectacion mixta neurogenomiopatica de mus-
culatura proximal sobre todo de miembros superiores. No mioto-
nia. Holter al paciente y familiares: normal. Resonancia magnética
(RM) de codos. edema en triceps izquierdo y atrofia grasa de bra-
quiales. Biopsiamuscular: distrofia muscular. Estudios inmunohis-
toquimicos: presencia de emerina en los nlcleos de las células des-
camativa de la mucosa oral. Estudios del gen LMNA: mutacion en
heterocigosis ¢.640-644dup; p.Glu219trpfsX20 en ambos herma-
nos. Conclusiones. a) La presencia de emerinaen los niicleos delas
células descamativas de la mucosa oral excluy6 laforma ligada al
X por déficit de emerina; b) El diagndstico de la forma dominante
se basa en la ausencia de lamina A/C confirmada por la mutacion
en el gen LMNA,; c) El progenitor portador debe establecer contro-
les de posibles trastornos de la conduccion cardiaca.
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PIN.5.7

PARALISISBRAQUIAL NEONATAL:

¢UNA PATOLOGIA BANAL?

A. Delgado-Bueno, A. Ayerza-Casas, M.P. Samper-Villagrasa,
G. Rodriguez-Martinez, M.J. Lopez-Moreno, P. Ventura-Faci
HCU Lozano Blesa. Zaragoza.

Introduccion. La pardisis braquia neonatal se produce fundamen-
talmente en e momento del parto; su incidencia se estimaen 1-2,5
por 1.000 recién nacidos vivos. Aunque tiene buen prondstico, un
10-20% de | os casos puede presentar secuel as permanentes. Objeti-
vos. Valorar laevolucién de lapardlisis braquial neonatal y analizar
los factores de riesgo que la condicionan. Material y métodos. Se
realiza un estudio retrospectivo, descriptivo, de todos aquellos
nifios nacidos en nuestro centro y diagnosticados de pardlisis bra-
quial, en los dltimos 10 afios. Resultados. Se diagnosticaron un
total de 23 pardlisis braquiaes (1 por 1.000 recién nacidos), con
una incidencia discretamente superior en varones. Todos los emba-
razos fueron a término, con una edad gestacional media de 39
semanas 6 dias; el 17,4% de las madres presentaron diabetes duran-
telagestacion. La presentacion en el momento del parto fue ceféli-
ca (90,9%) con una incidencia de distocia de hombros del 69,5%.
Peso medio a nacimiento 3.937 g. La pardlisis braquia fue mas
frecuente en el lado derecho (65,2%), con afectacion de las raices
superiores en todos los casos. Sélo en uno de los nifios se asocio
pardlisis del nervio frénico, del lado afecto. Precisaron fisioterapia
un 57,1% de los recién nacidos y s6lo en 3 casos se llevaron a cabo
otros tratamientos (cirugia, corticoides, toxina botulinica). A pesar
del tratamiento, un 15% de los nifios presentaron secuelas perma-
nentes. Comentarios. La pardlisis braquial neonatal mas frecuente
es la originada por lesién de las raices superiores, unilateral, dere-
chay puede originar secuelas permanentes.

Sesiobn 6, viernes 19 de septiembre
de 09:30 a 10:00 h

PII.6.1

MENINGITIS POR ENTEROVIRUS EN RECIEN NACIDOS

A. Costa-Ramirez, |. Sdez-Moreno, M.Y. Ruiz-Del Prado,
|. Esteban-Diez, M.L. Poch-Olive
Hospital San Pedro. Logrofio.

Objetivos. La findidad de esta exposicion es reazar laimportancia
de la meningitis por enterovirus en recién nacidos, entidad poco fre-
cuente, que puede infradiagnosticarse ante lanormalidad de las prue-
bas rutinarias. Se presentan 3 casos, cada uno con formaclinicadis-
tinta. Casos clinicos. Caso 1: recién nacido que alos 24 dias de vida
presenta fiebre (maximo 38,8 °C), irritabilidad, ictericia, fontanela
anterior ligeramente distendida. Se confirma enterovirus en liquido
cefalorraquideo (LCR). Evolucién neurolégica normal. Caso 2: re-
cién nacido de 9 dias, presenta temperatura maxima 37,9 °C, afecta
cién del estado general, deposiciones liquidas y rechazo parcia de
las tomas, exantema maculopapul 0so eritematoso en cara, tronco y
extremidades. Tras confirmarse enterovirus en LCR, evolucién neu-
rolégicanormal. Caso 3: recién nacido presentaalas 7 horas de vida,
distension abdominal, temperatura méxima 37,7 °C y movimientos
clénicos, que aumentan en frecuencia e intensidad, |legando a estado
convulsivo. Estudio metabdlico normal. Se confirma enterovirus en
LCR. PrecisaUnidad de Cuidados Intensivos (UCI), ventilacion asis-
tida, tratamiento anticonvulsivo sin respuesta clinica ni electroence-
falograma (EEG), faleciendo a los 11 dias de vida, confirmandose
en la necropsia lesion compatible con encefalitis (afectacion en €
sector del cerebro, troncoencéfalo y cerebelo). En los 3 casos no hay
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antecedentes perinatal es de interés, pruebas complementarias norma-
les excepto reaccion en cadena de la polimerasa (PCR) elevadas (en
los dos primeros casos) y puncion lumbar patolégica positiva para
enterovirus. Conclusiones. Debe estudiarse la posibilidad de menin-
goencefalitis por enterovirus en recién nacidos con cuadros i nespeci-
ficos neurolégicos tras descartar otras causas més frecuentes. La
infeccion puede cursar de formaleve o grave con riesgo vital.

PIIl.6.2

SIGNO DE LA VENA CORTICAL MEDIANTE ECOGRAFIA
DOPPLER TRANSCRANEAL: SU UTILIDAD EN EL
DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE LASCOLECCIONES
EXTRAAXIALES

I. Ocio-Ocio, S. Aguilera-Albesa, M.P. Botella-Astorqui,
A. Mari-Gonzalo, L. Jiménez-Garcia, J.I. Montiano-Jorge
Hospital Txagorritxu. Vitoria.

Introduccion. Laecografiatransfontanelar (ECO-TF) resulta (il en
e diagnéstico y seguimiento de las colecciones extraaxiales en €l
lactante. El signo de la vena cortical (SVC) se define como la
visualizacion de venas corticales y sus ramas atravesando col eccio-
nes liquidas en la convexidad. El hallazgo del SVC mediante Dop-
pler color asociado ala ECO-TF (transductor lineal de altafrecuen-
cia 7,5 MHz), indica la presencia de una coleccion situada en el
espacio subaracnoideo. La ausencia de este signo, apoyaria una
coleccion subdural. Caso clinico. Lactante de 6 meses valorado por
episodio de hipotoniay palidez tras € Ilanto, sin antecedente trau-
matico conocido, compatible con espasmo del sollozo. En laexplo-
racion destaca una fontanelallena, pulsétil, no atension. Su gréfica
de perimetro cranea revela una macrocefalia progresiva hasta
alcanzar lasdos SDS. La ECO-TF muestra una coleccidn extraaxial
en la que se diferencian dos ecogenicidades separadas por una
membrana ecogénica; comprobandose mediante Doppler que las
venas corticales cruzan Unicamente la coleccion liquida anecoica
anexa a las circunvoluciones cerebrales, deteniéndose en la citada
membrana, sin llegar hasta la tabla ésea (SV C negativo). La tomo-
grafiaaxial computarizada (TAC) cranea confirma las colecciones
subaracnoideay subdural (higroma). La exploracion neurolégicay
el desarrollo psicomotor normales determinan una actitud expec-
tante. Conclusién. El estudio de las colecciones extraaxiaes en e
lactante mediante ECO-TF puede beneficiarse de la aplicacion del
sistema Doppler color paralaidentificacion del origen de la colec-
cion. Resulta especialmente (til como seguimiento de la hidrocefa-
lia externa que se complica con un hematoma o higroma subdural.

PI11.6.3

HUNDIMIENTO CRANEAL CONGENITO EN UN NEONATO:
¢SECUNDARIO AL PARTO INSTRUMENTAL?

I. Ocio-Ocio, S. Aguilera-Albesa, M.P. Botella-Astorqui,
A. Mari-Gonzalo, |. Martinez-Fernandez De Pinedo,

E. Gonzdez-Molina

Hospital Txagorritxu. Vitoria.

Introduccion. El hundimiento craneal congénito (HCC) asociado o
no a fractura craneal, constituye una entidad infrecuente (0,5-2/
10.000 recién nacidos vivos). Se ha relacionado con traumatismos
prenatales u obstétricos, aunque en la mayoria se desconoce su
etiologia. Caso clinico. Recién nacido varon. Gestacién sin inci-
dencias con ecografias normales. Parto instrumental a las 39 + 2
semanas, consistente en ventosay posteriormente férceps. No pre-
cisareanimacion. En la exploracion destaca un hundimiento crane-
a frontal derecho sin crepitacion ésea ni otros datos afiadidos en
los tejidos blandos adyacentes. Presenta un hematoma lineal
infraauricular derecho correspondiente al recorrido de la pala del
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forceps, adistancia de la zona del hundimiento. Permanece asinto-
mético, con exploracion neurol6gicanormal. Laradiografiasimple
de créneo, ecografia cerebral y tomografia axial computarizada
(TAC) craneal confirman el HCC (4,45 cm de didmetro maximo y
0,54 cm de profundidad), sin evidenciade lineas de fracturani otras
lesiones intraextracraneales. Se decide actitud expectante previa
consulta con Neurocirugia, objetivandose una discreta resolucion
espontanea inicial con estabilizacion posterior. A los 2 meses de
vida persiste anodina su exploracion neurol égica. Desarrollo psico-
motor normal. Conclusion. en los HCC la bibliografia otorga siste-
maticamente una relacion de causalidad a forceps obstétrico. Sin
embargo, se discute la posible etiologia traumatica secundaria a su
empleo en este caso. La ausencia de lesiones intracraneales o de
signos externos adyacentes a hundimiento, que si existen en otras
localizaciones, nos plantea una duda coherente al respecto. La acti-
tud terapéutica es controvertida, dado que en ausencia de lesiones
asociadas, el pronostico resulta satisfactorio en todos |0s casos.

PIll.6.4

ALTERACIONESEN LA NEUROIMAGEN EN 4 CASOS
CON HIPOGLICEMIA NEONATAL

G. Viaplana-Bartoli, C. Fons-Estupifia, M. Iriondo-Sanz,
A. Capdevila-Cirera, A. Sans-Fito, A. Garcia-Cazorla
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. La hipoglucemia grave y persistente puede causar
dafio cerebral durante €l periodo neonatal. El patron de afectacion
es tipicamente occipital, muy distinto al de hipoxia neonatal. Aun-
gue se han propuesto varias teorias sobre la fisiopatologia del dafio
cerebral secundario a hipoglicemia neonatal, |os factores de riesgo
que predisponen adichalesién siguen siendo unaincédgnita. Objeti-
vo. Describir la clinica, neuroimagen y evolucién de 4 pacientes
con lesiones cerebrales secundarias a hipoglucemia neonatal. Re-
sultados. Todos los pacientes presentaron hipoglucemia neonatal
grave sintomética, de buen control y sin factores de riesgo asocia-
dos. Inicio de los sintomas entre los 2 y 14 dias de vida. Sintomas
mas frecuentes. hipoactividad, rechazo del alimento (n = 3) y con-
vulsiones (n = 3) (1, estado parcial). Estudio hormonal y metaboli-
co normal, excepto 1 caso que se detectd panhipopituitarismo. La
resonancia magnética (RM) craneal mostré afectacion de sustancia
blanca occipital (n = 4) (en 1, edema citotoxico en cuerpo calloso).
Oftalmol6gicamente, mostraron potenciales evocados visuales
(PEV) dterados (n = 3) y fondo de 0jo anormal (n = 2). 3 pacientes
se diagnosticaron de hiperinsulinismo transitorio por exclusiény 1
de displasia septodptica. Actualmente, 1 caso presenta retraso psi-
comotor, y 2 epilepsia (1 refractaria). Conclusiones. El |ébulo occi-
pital es e mas vulnerable ante una hipoglucemia neonatal grave.
Las lesiones en |a neuroimagen pueden aparecer en fases muy pre-
coces. La afectacion del cuerpo calloso secundaria a hipoglucemia
se hadescrito escasamente. El hiperinsulinismo eslacausaméasfre-
cuente de hipoglucemia neonatal, pudiéndose encontrar cifras nor-
males de insulina. Las secuelas més frecuentes son alteraciones
visualesy epilepsia, en muchos casos refractaria.

PI11.6.5

PARALISISDEL PLEXO BRAQUIAL NEONATAL:
INCIDENCIA, FACTORES DE RIESGO, TRATAMIENTO
Y PRONOSTICO

N. Gilabert-Iriondo, A. Salas-Ballestin, M.A. Ruiz,

S. Vilanova, |. Benitez

Hospital Universitario Son Dureta. Palma de Mallorca.

Introduccion. Lalesion del plexo braguial se ha relacionado clasi-
camente con partos distécicos y segun el nivel de lesion se hadivi-
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dido en superior, inferior o completa. Objetivos. Recoger |os casos
de pardisisdel plexo braguial en nuestro hospital, definir los facto-
res deriesgo, revisar su tratamiento y su prondstico. Métodos. Estu-
dio descriptivo retrospectivo de los casos de pardlisis braguial neo-
natal en los Ultimos 10 afios. Resultados. Hemos recogido 24 casos,
que suponen un 0,9 por 1.000 recién nacidos vivos. 20 han sido
pardlisis superiores, 3 completas y 1 bilateral. Como antecedentes
obstétricos destacan 66% distocia de hombros, 58% peso elevado
para edad gestacional, 37,5% de partos instrumentados, 25% de
madres con diabetes gestacional. Como hallazgos acompafiantes
hemos recogido 2 fracturas de clavicula, 1 caso de fracturas malti-
ples, 2 pardlisis diafragmaticas, 1 sindrome Horner y 2 pardlisis
faciales. Todos los nifios fueron a rehabilitacién y 6 de ellos preci-
saron tratamiento quirdrgico (entre ellos, los 4 casos de pardlisis
completa). La recuperacion fue completa en todos los casos de
pardlisis superior. 4 nifios recibieron corticoidesy vitamina Bg, con
buena evolucidn posterior. Conclusiones. Hemos encontrado una
incidencia de pardlisisdel plexo braquial neonatal similar alareco-
gidaen otros estudios, asi como los factores de riesgo asociados. El
tratamiento de estos pacientes sigue siendo un tema controvertido,
con resultados pobres en caso de | esiones preganglionares. Por eso,
laintroduccion de nuevos tratamientos como |os corticoides puede
ser una opcion védlida, aungue por € momento no hay estudios que
los avalen.

PI11.6.6

ALTERACION DEL METABOLISMO DEL FOLATO
CEREBRAL EN ASFIXIA PERINATAL

A.P. Gutiérrez-Mata, M. Serrano-Gimare, A. Ormazabal-Herrero,
B. Pérez-Duefias, J. Campistol-Plana, A. Garcia-Cazorla
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. Tanto la asfixia perinatal (AP) como el déficit de
folato (SMTHF) cerebralmente son causas importantes de proble-
mas neuroldgicos en edad pediétrica. Objetivo. Describir los va-
lores de SMTHF en liquido cefalorraquideo (LCR) de neonatos
tras una AP e intentar relacionarlo con caracteristicas clinicas
(APGAR) y bioquimicas (lactacidemia, exceso de base, pH cor-
dén). Métodos. Del 1.12.2004 a 1.11.2006 se incluyeron todos los
pacientes que sufrieron una AP moderada/grave tratados en nuestro
hospital. Se les realiz6 extraccion de sangre y LCR. Se compar6 €l
BMTHF en LCR con los valores del grupo control y se intentd
correlacionar con pardmetros clinicos y bioquimicos. Los datos
fueron analizados mediante test de U-Mann Whiney —SPSS (Statis-
tical Product and Service Solutions) 14.0—. Resultados. Seincluye-
ron 14 neonatos. Las muestras se obtuvieron alas 151 + 139 horas
devida. En 7 de los pacientes el SMTHF en LCR fue bgjo parala
edad y normal en 6. Comparando con los controles, los valores de
BMTHF resultaron significativamente més bajos (p = 0,02). Dentro
del grupo de pacientes con AP no se logré encontrar diferencias en
el SMTHF atribuibles a caracteristicas epidemioldgicas ni de gra-
vedad de laAP. Conclusiones. Este estudio evidencia un déficit de
5MTHF en pacientes con AP moderada/grave que deberia confir-
marse en una muestra mayor. No encontramos relacion entre el
déficit de SMTHF y los marcadores de gravedad de la AP, proba-
blemente por la existencia de otros factores que influyen en los
valores finales de SMTHF. De confirmarse nuestros hallazgos, de-
beria ensayarse la administracién de &cido folinico de forma susti-
tutiva.
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PII.6.7

LESION CORTICAL DE ORIGEN
| SQUEMICO-HEMORRAGICO PRENATAL
ASOCIADA A PALUDISMO GESTACIONAL

S. Aguilera-Albesa, I. Ocio-Ocio, M.P. Botella-Astorqui,
M. Martinez-Ayucar, |. Martinez-Fernandez De Pinedo
Hospital Txagorritxu. Vitoria.

Introduccion. El paludismo gestacional (PG) asociariesgo de abor-
to, retraso del crecimiento fetal y alta mortalidad perinatal. Sus
efectos sobre el desarrollo cerebral fetal no se conocen bien. Caso
clinico. Neonato varén de raza negra nacido por cesarea urgente en
semana 32 de gestacion por preeclampsia grave. Apgar 3/7. Explo-
racion fisica y neurolégica normal tras ingreso. Al cuarto dia de
vida, una ecografia cerebral de control mostré una masa frontal
derecha compleja, encapsulada, con pared gruesa, no detectada en
periodo prenatal. La tomografia axial computarizada (TAC) infor-
moé de hemorragia intraparenquimatosa antigua. En la 102 semana
de gestacion, la madre, recién llegada de Africa, presento fiebre'y
anemia leve secundaria a parasitemia por Plasmodium falciparum,
tratada con quininay clindamicina5 dias, sin recaidas. En €l neona-
to, la tincion de Giemsa, antigeno de Plasmodium y reaccién en
cadena de la polimerasa (PCR) Plasmodium fueron negativas. La
placenta fue pequefia con numerosos infartos. Resto de serologias
negativas. El desarrollo psicomotor es normal alos 33 meses, con
crecimiento estaturoponderal en P25-75 y craneal en P3. La reso-
nancia magnética (RM) cerebral alos 21 meses de vida mostré una
cavidad malécicafrontal derechacon halo hemosideréticoy gliosis
periférica, con aperturade giro frontal derecho, sugestivo de lesion
isquémica temprana con sangrado crénico. Discusion. Se han des-
crito lesiones corticales isquémico-hemorragicas tras paludismo
cerebra adquirido en nifios, pero no hasta ahora asociada a PG en
el primer trimestre. En su etiopatogenia pudo intervenir un meca-
nismo directo de bloqueo capilar por hematies infectados, o indi-
recto por citocinas reactivas alainfeccion palGdica.

POSTERS CON VIDEO

Sesién 1, viernes 19 de septiembre
de 08:30a09:15 h

PV.1.1

ATENCIONY MEMORIA EN NINOS CON TRASTORNO
POR DEFICIT DE ATENCION CON HIPERACTIVIDAD

C. Reynoso-Flores, L. Valdés-Trejo
Instituto Nacional de Rehabilitacién. México.

Introduccion. Lafisiopatologiadel trastorno por déficit de atencién
con hiperactividad (TDAH) sefiala el origen del este trastorno ala
disfuncion del sistema prefrontal. La exploracion de las capacida-
des funcionales referidas al sistema prefrontal incluye necesaria-
mente el estudio delamemoriay la atencion. Objetivo. Describir el
desempefio en pruebas regladas para atencion y memoria en la
poblacion del Instituto Nacional de Rehabilitacién (INR) con
TDAH. Material y métodos. Se estudiaron los pacientes de la con-
sultade Neurologia Pediétricadel INR, que acudieron por sospecha
de trastorno de la atencion, entre 4 y 14 afios de edad, con conduc-
ta auditiva normal. Se les realizd una historia clinica, exploracion
neuroldgica, y entrevista con aplicacién de los criterios del manual
diagndstico estadistico (DSM) IV y evaluacién de déficit de aten-
cion e hiperactividad (EDAH) para TDAH. Seles aplicaron, psico-
metria (Wechsler), Neuropsi y Figura Rey. Resultados. Se estudia-
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ron 224 pacientes y se encontré una diferencia significativa en el
desempefio en memoriay atencion entre |os subtipos conductuales
de TDAH. Conclusiones. Las pruebas para medir atencion y me-
moria contribuyen a la diferenciacion de los subgrupos de TDAH.
El diagnéstico diferencias del TDAH pasa necesariamente por la
evaluacion de lamemoriay la atencion.

PV.1.2

DISCINESIA FOCAL EPISODICA TEMPRANA DE ORIGEN
INFRATENTORIAL: HEMIESPASMO OCUL OFACIAL
INFANTIL ASOCIADO A GANGLIOGLIOMA CEREBELOSO

C. Reynoso-Flores, J. Narbona-Garcia
Instituto Nacional de Rehabilitacién. México.

Objetivos. Discutir la clinicay la fisiopatologia de esta entidad, a
proposito de un paciente seguido durante 22 afios. Caso clinico.
Paciente de sexo femenino que inicia en las primeras semanas de
vida episodios pluricotidianos de hemiespasmo facial derecho, con
dextro-supraversion de lamirada, sin alteracion de conciencia. Los
episodios fueron muy frecuentes durante los primeros ocho afios y
se han reducido después un 70% bajo lamotrigina, hasta la actuali-
dad. Desde la edad preescolar se observé un retraso leve del des-
arrollo cognitivo y luego su cociente intelectual (Cl) se ha estabili-
zado en torno a 65, hasta la actualidad. La neuroimagen —tomogra-
fia axial computarizada (TAC) y resonancia magnética (RM)—
objetivé una masa en la unién de los pediincul os cerebel 0sos supe-
rior y medio derechos con e tronco cerebral, protruyendo en el
cuarto ventriculo, sin crecimiento aparente alo largo de 22 afios (la
posibilidad de reseccién quirdrgica no fue aceptada); las caracteris-
ticas de lalesion en la neuroimagen corresponden con ganglioglio-
ma. El electroencefalograma (EEG) no mostré datos concluyentes.
Latomografia computarizada por emisién de foton anico (SPECT)
mostro, en la zona de lamasa, hipoperfusion intercriticay aumento
de perfusion critica. Discusion y conclusion. En nuestra paciente la
lesion parece inducir activaciones episodicas de los nlcleos facia,
abducensy parabducens en el tronco cerebral . Disquinesia episodi-
cafocal sintomatica propiade lainfancia, cuya posible fisiopatolo-
gia epiléptica ha sido postulada por algunos autores.

PV.1.3

SINDROME OPSOCL ONO-MIOCLONO ATAXICO
PARANEOPLASICO: A PROPOSITO DE UN NUEVO CASO

S. Aguilera-Albesa, 1. Ocio-Ocio, M.P. Botella-Astorqui,
A. Bosque-Zabala, C. Salado-Marin, J.I. Montiano-Jorge
Hospital Txagorritxu. Vitoria.

Introduccion. El sindrome opsoclono-mioclono atéxico (SOMA) es
un trastorno del movimiento muy infrecuente de aparicién entre los
6-36 meses de edad, probablemente autoinmune. Objetivo. Descri-
bir la semiologia en un caso reciente de SOMA paraneoplasico,
mostrando el fenémeno ocular opsoclono en video. Caso clinico.
Nifia de 30 meses que presenta progresivamente en los Gltimos cua-
tro dias marcha inestable, temblor intencional, habla escandida,
irritabilidad y suefio irregular. Su desarrollo psicomotor seguia un
curso normal. El resto de la exploracion fisica y neurolégica era
normal al ingreso. Analiticageneral, serologias, cultivos, toxicosen
orina, electroencefalograma (EEG) y tomografia axial computari-
zada (TAC) cerebral, normales. Lapuncién lumbar mostré linforra-
quialeve. En € sexto diadesde €l inicio, la ataxiaimpedia sedesta-
cién, teniamayor irritabilidad, con temblor generalizado probable-
mente agravado por mioclonias de refuerzo intencional. Aparecie-
ron movimientos oculares rapidos, sacadicos, multidireccionales,
cadticos, aungue conjugados, apreciables también con los ojos
cerrados, y que disminuian al fijar lamirada. Se solicité radiografia
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de térax observando una masa torécica, informada en TAC como
masa paravertebral izquierda, confirmada tras la cirugia como
tumor de células derivadas de cresta neural. La enolasa neuronal
especifica en sangre y catecolaminas en orina fueron normales. Se
constatd mejoria con prednisona ora en dosis altas y tras cirugia,
con desaparicion del opsoclono y la ataxia. Discusion. El diagnés-
tico del SOMA esclinico. Laaparicion de opsoclono en un pacien-
te con ataxia cerebelosa de inicio agudo, subagudo o crénico es un
signo de alarma para buscar en todos |os casos un posible tumor.

PV.1.4

DISCINESIA FOCAL EPISODICA TEMPRANA DE ORIGEN
INFRATENTORIAL: HEMIESPASMO OCUL OFACIAL
INFANTIL ASOCIADO A GANGLIOGLIOMA CEREBELOSO

C. Reynoso 2, J. Narbona®, M. Ramos?
a | nstituto Nacional de Rehabilitacién. México .> CUN UNAV.

Objetivos. Discutir la clinicay la fisiopatologia de esta entidad, a
proposito de un paciente seguido durante 22 afios. Caso clinico.
Paciente de sexo femenino, que inicia en las primeras semanas de
vida episodios pluricotidianos de hemiespasmo facial derecho con
dextrosupraversiéon de la mirada, sin alteracion de conciencia. Los
episodios fueron muy frecuentes durante los primeros ocho afios y
se han reducido después un 70% bajo lamotrigina, hasta la actuali-
dad. Desde la edad preescolar se observé un retraso leve del des-
arrollo cognitivo y luego su cociente intelectual (Cl) se ha estabili-
zado en torno a 65, hasta la actualidad. La neuroimagen —tomogra-
fia axial computarizada (TAC) y resonancia magnética (RM)— ob-
jetivd unamasa en la unién de los pediincul os cerebel osos superior
y medio derechos con el tronco cerebral, protruyendo en el cuarto
ventriculo, sin crecimiento aparente alo largo de 22 afios (la posi-
bilidad de reseccién quirdrgica no fue aceptada); |as caracteristicas
delalesion en laneuroimagen corresponden con ganglioglioma. El
electroencefalograma (EEG) no mostré datos concluyentes. Lato-
mografia computarizada por emision de foton Unico (SPECT) mos-
tro, en la zona de la masa, hipoperfusion intercriticay aumento de
perfusion critica. Discusion y conclusion. En nuestra paciente la
lesion parece inducir activaciones episodicas de los nlcleos facia,
abducensy parabducens en el tronco cerebral. Disquinesia episodi-
cafocal sintomatica propiade lainfancia, cuya posible fisiopatolo-
gia epiléptica ha sido postulada por algunos autores.

PV.1.5

RESOLUCION DE TICSMOTORESTRAS
ADMINISTRACION DE PENICILINA EN UN PACIENTE
CON PANDAS CON ANTICUERPOSANTIGANGLIOS
BASALESPOSITIVOS

S. Aguilera-Albesa, R. Sanchez-Carpintero Abad, P. Villoslada
Centro de Investigacion Médica Aplicada (CIMA). Pamplona.

Introduccion. En un subgrupo de pacientes con tics, la aparicion o
exacerbacion de los sintomas parece tener relacion tempora con
infecciones estreptocécicas faringeas (PANDA, del inglés pediatric
autoinmune neuropsychiatric disorders associated with streptococ-
cal infections), como ocurre en la corea de Sydenham, cuya profila-
Xxis con penicilina previene recurrencias. Caso clinico. Nifio de 4
afios que inicié 6 meses antes tics de parpadeo bilateral de predomi-
nio derecho, y protrusion lingual, fluctuantes, asociando labilidad
emocional. Habia presentado faringoamigdalitis de repeticion no
filiadas. La exploracion fisica fue normal. La exploracién neurol 6-
gica revel6 tic frecuente de parpadeo y protrusion lingual, resto
normal. La escalaYale para gravedad de tics (Y GTSS) mostré una
puntuacion de 22/100. Se realizd frotis faringeo, positivo para
Sreptococcus pyogenes, con ASTO elevados (400 Ul/mL) y anti-
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cuerpos anti-ADNasa B (200 U/mL) normales. Seinici6 tratamien-
to con penicilina intramuscular mensual, tres dosis. Se constaté
mejoria desde € primer dia. El tercer dia tras penicilina mostré
YGTSS (Yale Global Tic Severity Scale) = 17/100, y tras 15 dias,
YGTSS = 6/100. En la revision un mes tras la primera dosis de
penicilina no presentaba movimientos anormales y continGia en
remision tres afios después, con cultivos faringeos negativos. Se
determinaron al diagndstico anticuerpos antiganglios basales
(ABGA) mediante ELISA (enzyme-linked immunosorbent assay),
con resultado positivo —valor absorbencia: 0,163; valor medio con-
troles sanos (n = 22): 0,080 (AIC: 0,051-0,1)—. Discusion. La etio-
patogenia del trastorno PANDAS se postula autoinmune. Se han
encontrado ABGA positivos en €l 64% de los casos. La profilaxis
antibidtica en los pacientes con PANDAS es controvertida, aunque
en nuestro caso resolvid los sintomas y previno recurrencias.

PV.1.6

HALLAZGOSEN NEUROIMAGEN EN UN CASO

DE HEMIATAXIA AGUDA UNILATERAL

B. Bernardo-Fernandez, |. Méalaga-Diéguez, R. L épez-Roger
Hospital Universitario Central de Asturias. Oviedo.

Introduccion. La ataxia aguda es un proceso poco frecuente en las
urgencias pediétricas, aunque representa una entidad de caracteris-
ticas alarmantes. Dentro del protocolo habitual de actuacién laneu-
roimagen, en funcién de la historia clinica y la exploracion fisica,
es una prueba complementaria importante en el diagnéstico. Caso
clinico. Dentro de este contexto presentamos €l caso de unanifiade
5 afios que acude a Urgencias por mareosy una crisis generalizada,
24 horas después deiniciar un cuadro febril inicialmente etiquetado
de amigdalitis. Lacrisis se repite a dia siguiente iniciando hemia-
taxia izquierda y dismetria ipsilateral. Ante esta clinica se realiza,
entre otras pruebas, resonancia magnética (RM) cerebral que evi-
dencia hiperintensidad en T, y FLAIR en hemisferio cerebeloso
izquierdo. Este hallazgo, junto con el aislamiento de un enterovirus
en liquido cefalorraquideo (LCR) nosllevo a diagndstico de hemi-
cerebelitis postinfecciosa. La recuperacion clinica fue progresiva,
con se desaparicion total a los 4 meses. En la RM de control se
detect6 atrofia del hemisferio cerebeloso derecho e hipocaptacion
en dicha zona en las secuencias de difusion. Conclusiones. La
hemicerebelitis es una entidad rara que ha de incluirse en € diag-
nostico diferencial de las ataxias-hemiataxias agudas. LaRM esla
prueba de imagen basica, por valorar mejor la fosa posterior. La
atrofia cerebel osa posterior se observa en algunos pacientes, si bien
no siempre implica ateraciones motoras. La evolucion posterior
suele ser buena.

PV.1.7

SINDROME DE BOBBLE HEAD DOLL: PRESENTACION

DE UN CASO Y REVISION DE LA BIBLIOGRAFIA

A. Lopez-Lafuente ?, P. Barros 2, M. Rodriguez 2, C. Surribas @,

J. Hinojosa Mena-Bernal °, M.J. Lépez-Rodriguez 2

2 Hospital San Pedro de Alcéntara. Caceres. ® Hospital 12 de Octubre. Madrid.

Introduccion. El sindrome de Bobble Head Doll (SBHD) se presen-
taen lainfanciay es secundario a patologia en relacién con el 111
ventriculo. Consiste en movimientos cefélicos (2-3 Hz) involunta-
rios, continuos o episadicos, generalmente de aseveracion y rara
vez de negacidn, que € paciente puede controlar voluntariamente si
concentra su atencion o fijala mirada. Desaparecen durante el sue-
fio y en dectbito dorsal. A veces se asociaaataxialevey temblor de
extremidades superiores (EESS). Su fisiopatogenia todavia no esta
aclarada. El diagnostico es por laimagen y el tratamiento quirdrgi-
o curativo. Presentamos una nifia con SBHD secundario aun quis-
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te dd Il V y revisamos la hibliografia. Caso clinico. Nifia de 4
afos remitida a consulta por tic cefdlico de 18 meses de evolucion
de posible origen psicdgeno (celotipia). Exploracion fisica (EF):
antropometria P90-97. Temblor cefélico de negacion y afirmacion,
involuntario pero controlable. Fondo de ojo (FO) normal. Torpeza
motora. Hiperlordosis lumbar. Resto normal. Perimetro craneal
(PC): imagen por resonancia magnética (IRM) craneal: quiste de
111 ventriculo, hidrocefalia triventricular. Analitica basicay hormo-
nal normal. Electroencefalograma (EEG): normal. Tratamiento:
Ventriculoscopia. Fenestracion endoscépica del quiste. Evolucién:
3 meses postintervencion, disminucidn del temblor sin todavia des-
aparecer. Tomografia axial computarizada (TAC) postoperatorio:
colapso del quiste y disminucién de la dilatacion ventricular. Con-
clusiones. Actualmente el tratamiento de eleccion es el endoscépi-
o, ya que se obtienen buenos resultados y pocas complicaciones.
Es importante conocer esta patologia para reconocerla, ya que la
ausencia de clinica de hipertension intracraneal (HTIC), sus sinto-
mas inespecificos y ser un temblor controlable, facilita encontrarle
un componente psicégeno, lo cua retrasa € diagnéstico y, por 1o
tanto, el tratamiento, pudiendo empeorar el prondstico.

PV.1.8

ATAXIA TELANGIECTASIA, LA IMPORTANCIA
DE SU DIAGNOSTICO PRECOZ

V. Garcia-Sanchez, M.J. Salado-Reyes, L. De La Gandara-Frieyro,
M. Ley-Martos
Hospital Universitario Puerta del Mar. Cadiz.

Introduccion. La ataxia telangiectasia es una enfermedad heredita-
rig, caracterizada por ataxia cerebelosa progresiva, telangiectasia,
inmunodeficiencias y mayor frecuencia de tumores. Caso clinico.
Varén de 20 meses con marchainestable desde el inicio de ladeam-
bulacion, con pérdida de equilibrio sin caiday retraso leve en len-
gugje expresivo. Perimetro craneal (PC) a nacimiento 32 cm (<
P5). Deambulacion alos 17 meses, con aumento de la base de sus-
tentacion e inestabilidad, sin regresiones. Catarros frecuentes,
bronquitis, precisando ingreso. Exploracién: PC 50,5 cm (P 50-98).
Manchas acrémicas pequefias, y algunas hiperpigmentadas. Peque-
fias telangiectasias en hombro, orejay esclera. Marcha con latero-
pulsiones. Impulsividad e hiperactividad. Comprende Ordenes.
Apraxiaoculomotora. Reflgjos osteotendinosos (ROT) vivos, refle-
jo cutaneoplantar (RCP) en flexion. Buenas reacciones de equili-
brio. No dismetria ni temblor. Resonancia magnética (RM) craneal
y audiometria: normal. Alfafetoproteina: 64 ng/ml (0-13,6). Inmu-
nidad humoral: déficit de subclases 1gG2 e 1gG3. Incremento de
IgM. IgE indetectable. Capacidad de produccién de Ac preservada.
IgA normal. Inmunidad celular: LinfopeniaT relativa. El porcenta-
jelinfocitos T con TCR ap versusyd estéd disminuida. LinfopeniaB
relativa. Incremento de poblaciones linfoides T y B de memoria.
Incremento relativo y absoluto de células NK. El nimero absoluto
de poblaciones linfoides dentro de la normalidad excepto incre-
mento de células NK. Pendiente de andlisis molecular (ATM). Dis-
cusion. En nuestro caso, a pesar de no ser habitual la aparicion pre-
coz de telangiectasias, su hallazgo fue orientativo hacia el diagnés-
tico. El diagnostico precoz y evitar las irradiaciones innecesarias
pueden ayudar a disminuir laincidencia de tumores en estos nifios
predispuestos.
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PV.1.9

UTILIDAD DE LA VIDEOFLUOROSCOPIA EN

LA EVALUACION DE LA DISFAGIA OROFARINGEA
EN EL PACIENTE PEDIATRICO AFECTO

DE DISCAPACIDAD NEUROLOGICA

S. Pinillos-Pisdn, M.J. Romea-Montafiés, R. Garcia-Romero,
J. Martin De Carpi, L. Gomez-L 6pez, M.P. Poo-Arguelles,
S. Fuentes-Via, V. Varea-Calderdn, R. Alcaraz-Solé

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

Introduccion. La disfagia orofaringea (O-F) afecta a 75-90% (se-
gun series) de pacientes con discapacidad neurolégica de diversa
etiologia. Condiciona alteracion del estado nutricional (eficacia)
y/o neumopatia por aspiracion de aimento (seguridad). Escasas
referencias en la bibliografia de caracteristicas, evaluacion y trata-
miento de disfagia pediatrica. La videofluoroscopia (VFS) es una
técnica de eferencia en evaluacion de la disfagia O-F en adulto y
nifio. Objetivo. Descripcidn del protocolo de evaluacion clinicorra-
dioldgica de disfagia en pacientes con discapacidad neurolégica en
un hospital de tercer nivel. Presentar nuestra casuistica. Material y
métodos. Protocolo de realizacion de la videofluoroscopia. Revi-
sion retrospectiva de las VFS realizadas en nuestro centro y sus
resultados. Resultados. La VFS consiste en administrar sucesiva
mente y en sedestacion, volUmenes crecientes de un preparado a
base de zumo, contraste radiol6gico hidrosoluble con/sin espesan-
te, a diferentes consistencias (liquido, néctar y pudin), con obten-
cion de una videoescopia. Se evalla: sello labial, residuos
orales/faringeos, sello palatogloso, regurgitacion nasal, aspiracion
via aérea, esfinter esofégico superior. Desde noviembre 2006 a
abril 2008 se han redlizado 163 VFS a 126 nifios (edad media 5
afosy 6 meses (1 mesal19 afios). 83% (n = 105) afectos aenferme-
dad neurolégica (pardlisis cerebral, traumatismo craneoencefalico
grave, oncoldgicos, enfermedad neuromuscular, etc.), 17% otras
patologias. Resultados VFS: 29% disfagia grave, 43% disfagia
moderada y un 28% disfagia leve o0 ausencia de disfagia. Conclu-
siones. La videofluoroscopia es una técnica segura y (til para eva-
luar la disfagia O-F en el nifio, sin limitaciones técnicas por edad o
patologia. Permite adaptar individualizadamente el soporte nutri-
cional. Es necesario estandarizar |0s protocol os.

PV.1.10

SINDROME DE KINSBOURNE DE EVOLUCION TORPIDA.
NUEVASALTERNATIVASDE TRATAMIENTO

R. Cavo-Medina, A. Morales-Martinez, A. Madrid-Rodriguez,
J. Martinez-Antén, T. Acha-Garcia
CHU Carlos Haya. Malaga.

Introduccion. El sindrome de Kinsbourne asocia opsoclonos, poli-
mioclonias y ataxia. Hasta un 80% de nifios afectos pueden tener
secuelas motoras o cognitivas. La aparente asociacion autoinmune
en su génesis orienta a tratamiento (corticoides, inmunosupreso-
res). Larelacion con neoplasias, sobre todo €l neuroblastoma, obli-
gaal cribado. Los casos recurrentes o graves requieren estrategias
de rescate y buscar opciones aternativas. Caso clinico. Varon de 9
meses, sin antecedentes de interés. Clinica de 3 semanas de evolu-
cion. Presenta tremulaciones, nistagmo horizontorotatorio, opso-
clono y sedestacion inestable. Estos sintomas son progresivos, aso-
ciando mioclonias cefdlicas, irritabilidad y trastorno del suefio. Se
realiza hemograma, bioquimica, andlisis de liquido cefal orraquideo
(LCR), reaccién en cadena de la polimerasa (PCR) viricas, electro-
encefalograma (EEG) y Rx térax: normales. El cribado tumoral
indica neuroblastoma estadio 11b (Nmyc negativo). La gammagra-
fia con rastreo MIB resultd negativa. Inicia tratamiento con inmu-
noglobulinas. A los 15 dias del diagnostico se realizd reseccion
completa del neuroblastomay ganglios afectos, sin mejoria de los
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sintomas. Se decideiniciar ACTH (adrenocorticotrophic hormone)
con desaparicién de laclinica. Reingresado en 3 ocasiones por rea-
paricion de sintomas coincidiendo con descenso o retirada de los
corticoides. En todos los ingresos se realizé cribado de neuroblas-
tomay se instauro tratamiento con ACTH. El nifio ha desarrollado
un sindrome de cushing, litiasis renal por hipercalciuria, hiperten-
sidn e hiperglucemia. A causa del sindrome presenta Ul ceras corne-
aes bilaterales y deterioro importante del desarrollo psicomotor.
Tras el Gltimo reingreso se inicia tratamiento de rescate segin €l
protocolo del European OMS Trial 0.15 para neuroblastoma con
dexametasona en dltas dosis y ciclofosfamida. Los resultados son
esperanzadores, con mejoria de los sintomas y desaparicion de los
efectos colaterales del tratamiento intensivo con ACTH. Conclusio-
nes. Nuestro caso y resultados observados en publicaciones recien-
tes sugieren que la combinacion de pulsos de dexametasona y
ciclofosfamida debe considerarse como posibilidad de tratamiento,
al menos en casos refractarios o complicados.

Sesién 2, viernes 19 de septiembre
de 09:15a 10:00 h

PVv.2.1

EPILEPSIA EN EL PRIMER ANO DE VIDA

T. Dura&Travé, M.E. Yoldi-Petri, J. Hualde-Olascoaga,
V. Etayo-Etayo
Servicio Pediatria. Hospital Virgen del Camino. Pamplona.

Objetivo. Analizar |as caracteristicas epidemiol dgicas y la distribu-
cion relativa de los distintos tipos de epilepsiay sindromes epilép-
ticos durante el primer afio de vida. Pacientes y métodos. Se han
revisado retrospectivamente las historias clinicas de 60 pacientes
(27 varones y 33 mujeres) con epilepsia diagnosticada durante el
primer afio de vida, y que acudieron asu control evolutivo en € afio
2007. Se recogieron datos epidemiolégicos, clinicos y examenes
complementarios. Los criterios diagndsticos aplicados fueron los
delaLigalnternacional contralaEpilepsia (ILAE). Resultados. La
edad media de diagnostico era de 6,3 meses. El tiempo medio de
seguimiento era de 7,6 afios. La etiologia era sintomética en 40
casos (66,7%), criptogénicaen 16 (26,7%) eidiopéticaen 4 (6,7%).
En las pruebas de neuroimagen se detectaron anomalias en 34
pacientes (56,7%). El sindrome de West (30%), |as epilepsias foca
les sintométicas (21,7%) y las epilepsias ligadas a sindromes espe-
cificos (16,7%) eran los sindromes epilépticos més prevalentes. El
64,9% tenian un retraso mental moderado-grave que requeria edu-
cacion especializada, sobre todo en las epilepsias sintométicas
(84,2%) y, en menor grado, en las criptogénicas (33,3%). Conclu-
siones. Lamayoria delas epilepsias que se presentan durante el pri-
mer afio de vida son sintométicas y/o critpogénicas, y se acompa-
flan de un deterioro psiconeurol égico y/o refractariedad terapéutica
que condicionan trastornos cognitivos susceptibles de intervencion
psicopedagOgi ca especializada.

PV.2.2

NECROSISTALAMICA AGUDA EN EL LACTANTE:
DESCRIPCION DE DOS PACIENTES CON ENCEFALITIS
PORVIRUSHERPESSIMPLE 1

J. Narbona? C. Mircher 2 S. Aguilera? A. Largo ? E. Yoldi °
aClinica Universitaria de Navarra. ® Hospital Materno-Infantil
Virgen del Camino. Pamplona.

Objetivos. llustrar algunas particularidades de la encefalitis por

virus herpessimple 1 (VHS-1) en nifios menores de afio y medio, a
través de dos casos. Casos clinicos. Caso 1: lactante femeninade 3
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meses con fiebre, convulsiones generalizadas, descenso de con-
ciencia, llanto agudo y movimientos ‘en molino’ de las extremida-
des superiores. En resonancia magnética (RM)-FLAIR (fluid artte-
nuated inversion recovery), hipersefial bilateral taldmicay perirro-
landica; en liquido cefalorraquideo (LCR), hipercitosis e hiperpro-
teinorraguia moderadas, glucosa normal. Proteina C reactiva (PCR)
(+) paravirus de lainmunodeficiencia humana (VHS)-1 en sangre
y LCR. Encuesta de metabol opatias, negativa. Recibio aciclovir 60
mg/kg/dia durante 4 semanas. Actualmente (edad 20 meses), tetra-
paresia distonica y sindrome de espasmos periédicos. Caso 2:
varén de 18 meses con fiebre, convulsiones, descenso de concien-
ciay hemiparesia izquierda; en LCR, hipercitosis, hiperproteino-
rraguia moderada y seroconversion para €l VHS-1; en resonancia
magnética (RM), sefiales de necrosis hemitaldmica derechay rolan-
doparietal subcortical bilateral. Bajo aciclovir y antiepiléptico
durante tres semanas mejora, pero ala cuarta semanarecidiva, con
violenta discinesia coreoatetoide orobraquial derecha, que cede
bajo clorpromacina. Inmunoglobulinas y segunda pauta de aciclo-
vir a 60 mg/kg/dia durante 4 semanas mas. Metabol opatias, negati-
vas. Actualmente (3 afios y medio), desarrollo cognitivo y comuni-
cativo normal; hemiparesiaizquierda. Conclusiones. En lactantesy
nifios pequefios las encefalitis por VHS-1 cursan con necrosis tal &
mica y lesiones corticales rolandoparietales, distintas del patron
temporofrontobasal clasico. La necrosis talamica confiere especial
gravedad al cuadro, indicando riesgo de recidiva, como en nuestro
caso 2. Si lalesion taldmica es bilateral, plantea diagndstico dife-
rencial principalmente con encefalopatia necrosante aguda (ENA),
delaque difiere agui por los hallazgos inflamatorios en LCR.

PV.2.3

VIDEOELECTROENCEFALOGRAMA DIAGNOSTICO DEL
SINDROME DE DEFICIENCIA DEL TRANSPORTADOR
DE GLUCOSA CEREBRAL TIPO 1 (GLUT-1)

|. Mdaga-Diéguez, B. Bernardo-Fernandez, F. Villanueva
Hospital Universitario Central de Asturias. Oviedo.

Introduccion. El sindrome de deficiencia del transportador de glu-
cosacerebral tipo 1 (GLUT-1 DS) es una enfermedad congénita co-
dificada en OMIM (606777) que cursa clinicamente con epilepsia
de inicio precoz, retraso mental, microcefalia progresivay trastor-
nos del movimiento (ataxia, distonia). La sintomatologia tipica-
mente fluctta alo largo del diay en funcion de la ingesta (gluce
mia). El diagndstico se basa en la sospecha clinica, fundamental-
mente. La confirmacion diagndstica se realiza mediante la determi-
nacion del cociente glucorraquia/glucemia (realizando extraccion
simultaneamente y en ayuno), que nunca sera mayor de 0,4 en un
paciente afecto. La confirmacion definitiva se realiza mediante €l
estudio genético de la mutacion (1p35-p31.3). Ademas, se han des-
crito y utilizado otros medios como |a tomografia computarizada
por emisién de fotén Gnico (SPECT), la recaptacion de 3-O-metil-
D-glucosa eritrocitaria y €l videoelectroencefalograma (video-
EEG). El diagnéstico por video-EEG se realiza mediante un EEG
prey pospandrial. A 1o largo del registro se observaun cambio en €l
trazado, desapareciendo las anomalias electroclinicas una vez que
€l paciente comey aumenta su glucemia (y glucorraquia). Caso cli-
nico. Aportamos €l video-EEG diagnéstico de una paciente de 9
afios con un GLUT-1 DS confirmado genéticamente. Se observa
unaactividad inicial en ayunas de punta-onda a 3 Hz que ocurre de
forma casi continua o subintrante. Clinicamente la nifia realiza,
coincidiendo con las descargas, ausencias con pérdida de tono
axial. La nifia desayuna durante la prueba y a los 20 minutos se
observa un cambio en el trazado que se vuelve completamente nor-
mal, desapareciendo las crisis.
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PAPEL DEL MONITOR DE FUNCION CEREBRAL
EN LASALTERACIONESDEL MOVIMIENTO EN
LA ENCEFALOPATIA HIPOXICOISQUEMICA NEONATAL

F. Carratal&Marco, P. Andreo-Lillo, J.L. Mestre-Ricote,

A. De LaMorena-Campillo, K. Hervas-Verge

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

Introduccion. Los movimientos generales del recién nacido con en-
cefalopatia connatal hipoxicoisquémica grave, muestran un patrén
caracterizado por la desaparicion de la fluidez de movimientos que
se puede acompafiar de mioclonias y temblores de gran amplitud,
dificilmente distinguibles de fendmenos epilépticos. El electroen-
cefalograma (EEG) convenciona y € video-EEG, estan limitados a
cortos periodos de registro. El monitor de funcién cerebral (MFC)
permite evaluar periodos largos de tiempo, pudiendo influir en acti-
tudes terapéuticas. Caso clinico. Varén de 36 semanas, con cesarea
por desprendimiento de placenta. Peso a nacer (PN) = 2.660 g;
Apgar: 3/6/8; REA 1V, con asfixia aguda que deriva en encefalopa-
tia hipoxicoisquémica (EHI), que requiere soporte ventilatorio tres
dias. A las 48 horas muestra movimientos mioclénicos de brazos y
piernas con patron de recurrencia variable. No tiene reacciones
arcaicas. A las 24 horasla ecografia transfontanel ar muestra hipere-
co generalizado, al igual que a cuarto diade vida. A los 16 dias se
objetiva una af ectacién marcada de ambos putamenes, que alos dos
diasinteresa a estructuras talamicas. El EEG muestra patron de sal-
va supresion (SS) alos seisy ocho dias. EIl MFC muestra entre los
17-18y los 19-20 dias patron de SS bilateral sin actividad epilépti-
ca, pese a los movimientos anormales. De los 26-27 dias tiene rit-
mos periddicos en el lado izquierdo y de SS en €l derecho aternan-
do con normal. Discusion. El registro prolongado del MFC indico
un origen no epil éptico de los movimientos detectados, alavez que
refleja un patron de salva supresion duradero, con repercusion
negativa en el establecimiento del prondstico.

PV.2.5

MIASTENIA GRAVE AUTOINMUNE
DE PRESENTACION PRECOZ

L. Rodriguez-Romero, R. Martinez-Blanco,

J. Fernandez-Cantalejo Padial, M. Madruga-Garrido,
B. Blanco-Martinez, M. Rufo-Campos

HH. UU. Virgen del Rocio. Sevilla.

Objetivo. Reconocer las caracteristicas clinicas de lamiasteniagra-
ve autoinmune (MGA) de inicio precoz, diferenciandola de otros
sindromes miasténicos (SM), principalmente congénitos. Casos
clinicos. Caso 1: forma generalizada. Nifia de 23 meses con ptosis
palpebral bilateral y estrabismo divergente de ojo izquierdo, acom-
pafiado de disfagiay debilidad en miembros inferiores, con empeo-
ramiento vespertino. Se solicitaron estudios serol 6gicos (anticuer-
pos anti-AchR y Anti-Musk negativos), genéticos (negativo), elec-
trofisiol 6gicos —electromiograma (EMG) de fibra Ginica decremen-
tal tras estimulacion repetida—y test de edrofonio positivo. Mejora
con piridostigmina; |a asociacién de corticoides durante una reagu-
dizacién clinica obtuvo respuesta favorable y mantenida. Casos 2y
3: formas oculares. Nifia de 4 afios y nifio de 2 afios y 9 meses con
ptosis palpebral y paresia oculomotora fluctuante, empeoramiento
vespertino y tras gercicio. La determinacion de autoanticuerpos
resultd negativa en ambos casos y tras la administracion de edrofo-
nio se observé discreta mejoria de la oftalmoparesia. El estudio
genético del caso 2 resultd negativo. Se inicia tratamiento con piri-
dostigmina, obteniendo una respuesta limitada. La posterior intro-
duccién de corticoesteroides durante 5 semanas condujo a una
mejoria clinica marcada y estable. Conclusiones. Pese a su escasa
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frecuencia se debe considerar la existencia de MGA de inicio pre-
coz y no descartarlo ante lafalta de respuesta a anticolinesterasi cos.
El estudio genético y electrofisiol 6gico apoyan €l diagndstico, pero
su disponibilidad es limitada. La respuesta a corticoides pone de
manifiesto e origen autoinmune de este proceso, permitiendo su
diagnéstico diferencia de los SM congénitos. La seronegatividad
no excluye el diagndstico.

PV.2.6

HIPOTONIA NEONATAL GRAVE COMO MANIFESTACION
DE UNA MIOPATIA VACUOLAR AUTOFAGICA LIGADA
AL CROMOSOMA X (XMEA)

M.J. Samerén-Fernandez, S. Roldan-Aparicio,

L.M. Arrabal-Fernandez, M.P. Azcdn-Gonzélez de Aguilar,
A. Ramirez-Arredondo, C. Gonzdez-Hervas

HMI Virgen delas Nieves. Granada.

Objetivo. Descripcion clinica de un paciente con una forma congé-
nita de XMEA. Caso clinico. Recién nacido pretérmino que pre-
senta un Apgar 2/4, intubado en paritorio. Ingresa en Unidad de
cuidados Intensivos (UCI) neonatal por hipotonia generalizada,
dependiente de respirador. Antecedentes perinatales. polihidram-
nios con registro patol 6gico. Amniocentesis, normal. Antecedentes
familiares: 2 hermanas sanas y 1 hermano fallecido, diagnosticado
de miopatia miotubular. Exploraciones complementarias: cariotipo,
ecografiaabdominal y transfontanel ar, estudio cardiol gico, médu-
la 6sea y extension en sangre periférica, screening metabdlico y
carnitinatotal y libre, normales. Bioquimica: elevacién de enzimas
musculares. Electromiograma (EMG): patrén miopético. Primera
biopsiamuscular compatible con glucogenosistipo I1, no confirma-
datras estudio enzimético: Actividad alfa 1-4 glucosidasa, afagli-
cosidasa por test répido, alfa-glucosidasa aciday neutray su indice
y actividad beta hexosamidasa total, normales. No mutacion
M408V en & gen GAA. Biopsia de piel y segunda de musculo
informada como miopatia vacuolada autofagica. Evolutivamente
presenta hipotonia persistente, no progresiva, con cognitivo muy
bueno. Pobre motilidad activa, mgjor en miembros superiores y
zonas distales. Buena manipulacién propositiva. Actitud en libro
abierto. Fuerza muy disminuida. Arreflexia. Sensibilidad superfi-
cia normal. Dice palabras sueltas. Tragueostomia y ventilacion
mecanica intermitente con parametros fisiologicos. Actualmente
alimentacion oral. Conclusiones. En nuestro conocimiento solo hay
descrita una familia con presentacion congénita de XMEA, lo que
hace excepcional este caso y provocé una demora diagnéstica. El
diagnostico especifico es importante porque permite el consejo
genético alafamilia

PVv.2.7

ESTADO CONVULSIVO SECUNDARIO A ENFERMEDAD
DE MOYA-MOYA

R. Buenache-Espartosa, M. Alegre-Vifias, E. Otheo De Tejada,
|.L. Ruiz-Arana, J. Martinez-San Millan, G. Lorenzo-Sanz
Hospital Ramén y Cajal. Madrid.

Introduccion. La enfermedad de Moya-Moya es un raro trastorno
que cursa con oclusién progresiva del poligono de Willis, revascu-
larizacion colateral e imagenes angiogréficas caracteristicas. Caso
clinico. Varén de 5 afios, sin antecedentes personales de interés.
Acude por desconexion brusca del medio, hemiparesia izquierda,
desviacion de la comisura bucal y revulsion ocular. A su llegada a
urgencias se objetiva febricula, pupilas normales, reflejos exaltados
y movimientos tonicoclénicos que ceden 1 hora después, tras la
administracion de diacepam rectal iv, y fenitoinaiv. Somnolenciay
afasia posterior. Tomografia computarizada (TC) craneal sugerente
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de encefalomielitis aguda diseminada. Ingresa en Unidad de Cuida-
dos Intensivos Pediétricos (UCIP), donde se inicia tratamiento con
cefotaxima, Liquido cefaorraquideo (LCR): normal, cultivo esté-
ril, virus neurotropos negativos. Serologia a Mycoplasma, Borrelia
y virus varicela zoster (VVZ) negativos. Electroencefalograma
(EEG): actividad difusamente lentificada. Estudio inmunolégico en
sangre y LCR normal. Resonancia magnética (RM) cerebral: sig-
nos de isquemia cronica e infarto isquémico agudo en territorio de
arteria cerebral media derecha. Angio-RM: no se visualiza cerebral
media derecha, lenticul oestriadas hipertrofiadas con neoformacién
de vasos tortuosos. Estenosis de carétida interna izquierda, con
oclusion de arteria cerebral mediaizquierda e hipertrofia de coroi-
deas, lenticuloestriadas y taldmicas. Angiografia se confirman
dichos hallazgos, se observared vascular basal de vasos neoforma-
dos hipertréficos bilaterales. Se inicid tratamiento antiagregante
con mejoriaprogresiva de lasintomatol ogia. Discusion. Los hallaz-
gos neurorradiol 6gi cos en nuestro caso son caracteristicos de enfer-
medad de Moya-Moya. Un accidente cerebrovascular agudo puede
ser causa de un estado convulsivo en lainfancia. En estas situacio-
nes habra que descartar anomalias vasculares que justifiquen el
proceso.

PV.2.8

MIASTENIA GRAVE CONGENITA:
UN CASO DE DIAGNOSTICO TARDIO

Y. Herndndez-Vega @, C. Molera-Busoms #, M. Arellano-Pedrola?,
S. Alarcén 2, J. Colomer ®, J. Margarit 2

@ Hospital Mutua de Terrassa. Terrassa. ® Hospital San Joan de Déu.
Esplugues de Llobregat, Barcelona.

Introduccion. La miastenia congénita constituye un grupo hetero-
géneo de enfermedades genéticas que se deben alamutacién delos
genes que codifican las proteinas de la union neuromuscular. Los
defectos presindpticos son los mas frecuentes y entre ellos las alte-
raciones del receptor de acetilcolina, sobre todo las mutaciones en
el gen que codifica la subunidad ¢ de dicho receptor (CHRNE).
Caso clinico. Nifiade 3 afios de edad remitida por ptosis palpebral.
Antecedentes familiares: 3 primos paternos fallecimiento por
enfermedad de Duchenne. Padre y abuelo ptosisleve. Antecedentes
personales: ptosis papebra leve (hasta la linea media) desde el
periodo neonatal, con claro empeoramiento nocturno (ojos cerra-
dos). En la exploracion fisica se evidencia facies amimica, ptosis
palpebral marcada, oftalmoplejia total bilateral, discreta paresia
facial con desviacion comisura bucal. Resto de exploracion neuro-
I6gica normal Pruebas complementarias: Rx de tdrax, resonancia
magnética (RM) craneal, estudio analitico —creatincinasa (CK) y
anticuerpos acetilcolina— normal; electromiograma: patron miopéa-
tico. Genética: mutacion CHRNE 70insG. Dada la orientacion
diagndstica de miastenia congénita se inicia tratamiento con piri-
dostigmina, sin respuesta. Conclusiones. La expresion clinica de
las miastenias congénitas puede ser muy variable, llegando a pasar
desapercibida durante afios. Las formas localizadas pueden mani-
festarse como ptosis aislada con mala respuesta al tratamiento.
Ante un paciente con ptosis ha de incluirse esta enfermedad en el
diagndstico diferencial.
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PV.2.9

DIAGNOSTICO GENETICO EN PACIENTE

CON CDG laY ESTUDIO PRENATAL

L.M. Arrabal-Fernandez @ S. Roldan-Aparicio 2, C. Pérez-Cerda®,
A. Leonés-Valverde ?

2 Hospital Virgen de las Nieves. Granada. ® Centro de Estudio de Enfermedades
Moleculares. UAM. Madrid.

Objetivo. Descripcion clinica de una paciente con CDG (carbohy-
drate deficient glycoprotein) la cuyo diagnéstico genético ha
hecho posible e estudio prenatal en liquido amnidtico en un
embarazo posterior de la madre. Caso clinico. Nifia en estudio
desde |0s 4 meses de vida por hipotonia. Retraso psicomotor desde
las primeras fases de desarrollo. No antecedentes familiares ni per-
sonales de interés. No retraso ponderoestatural. A los 18 meses se
observan rasgos toscos, discreta sindactilia de 2°-3°-4° dedo de las
manos, lanugo en espalda, estrabismo convergente, gran hipotonia
global y bipedestacion inestable. Evolutivamente destaca marcha
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atéxica con desequilibrio, pies valgos y una minima dismetria
Lenguaje adecuado y entiende bien. Prelectura y preescritura
Pruebas complementarias: hemogramay bioquimica normal, reso-
nancia magnética (RM) craneal: atrofia cerebel osa, electromiogra-
ma (EMG): patron miopatico inespecifico, cariotipo femenino
normal. Aminoacidos, &cidos organicos, |actico y pirdvico norma-
les. Valor elevado del %CDT y patron de siaotransferrinas con
aumento de lasisoformas di- y a-sidiladas, caracteristico de CDG
tipo |. Déficit del enzimafosfomanomutasa en fibroblastos de piel.
Estudio genético: mutaciones R141H y T226S en €l gen PMM2.
Se realiza estudio genético en amniocitos ala 17 semana de gesta-
cion de la madre, sin que presente ninguna de las mutaciones y
excluyéndose el diagndstico. Conclusiones. a) Considerar el diag-
nostico de CDG en pacientes con hipotoniay alteraciones sistémi-
cas fundamentalmente si existe atrofia cerebelosa; b) Es importan-
te el estudio genético en estos pacientes para ofrecer consejo gené-
tico y diagndstico de portadores y/o prenatal a sus familias; c) Es
fundamental la coordinacion entre los centros para poder ofrecer
una adecuada asistencia.
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