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LA DISFAGIA ES UN SINTOMA FRECUENTE EN LA ENFERMEDAD DE
PARKINSON DE INICIO. RESULTADOS DE UN ESTUDIO DE 5 ANOS DE
SEGUIMIENTO.

Gallego Gonzdlez, Lucia, CHUAC, Samaniego Vinueza, Lucia Belén, CHUAC, INHIBIC; Reyes Toboso, Daliana,
CHUAC; Lopez Maside, Antén, CHUAC; Couce Barreiro, Laura, CHUAC; Rodriguez Caramés, Javier, CHUAC;
Santos Garcia, Diego, CHUAC, INHIBIC.

Objetivo: El objetivo del presente estudio fue analizar la frecuencia de disfagia en pacientes
con enfermedad de Parkinson (EP) de inicio y comparar con un grupo control.

Pacientes y métodos: Estudio prospectivo en el que se incluyeron 89 pacientes de la cohorte
COPPADIS con EP de inicio (< 2 afios desde el inicio de los sintomas) reclutados desde
enero/2016 hasta noviembre/2017 (visita inicial; VO) que fueron evaluados anualmente
durante 5 afios (12 afo, V1; 22 afio, V2; 32 afio, V3; 42 aio, V4; 52 afio, V5). Se incluyeron
72 sujetos control que se evaluaron al inicio y en el 22, 42 y 52 afio de seguimiento. Se
definié disfagia como una puntuacién 21 en el item 20 (rango 0-12) de la Non-motor
Symptoms Scale (NMSS). Un resultado > 6 se consideré disfagia significativa.

Resultados: La disfagia fue mas frecuente en todas las comparaciones en los pacientes
respecto a los controles (p<0.0001), variando desde 23.6% en VO a 32.6% en V5 en los
pacientes y 2.8% en V4 a 6.9% en V5 en los controles. Al comparar sélo los sujetos con
disfagia no se observaron diferencias en la puntuacion media de la NMSS entre pacientes y
controles a lo largo del seguimiento. Unicamente entre el 1.1% (VO) y el 6.7% (V4) de los
pacientes presentaron disfagia significativa.

Conclusiones: La disfagia fue un sintoma frecuente en los pacientes con EP de inicio. A pesar
de ello, fue leve y no progresé durante el seguimiento.

Gallego Gonzdlez, Lucia. gallegogonzalezlucia@gmail.com
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LA INFLUENCIA DEL NIVEL EDUCATIVO EN EL CAMBIO DE LA FUNCION
COGNITIVA EN LA ENFERMEDAD DE PARKINSON.
UN ESTUDIO PROSPECTIVO A 5-ANOS.

Couce Barreiro, Laura, CHUAC, Samaniego Vinueza, Lucia Belén, CHUAC, INHIBIC; Gallego Gonzdlez, Lucia,
CHUAC; Reyes Toboso, Daliana, CHUAC; Lépez Maside, Anton, CHUAC; Rodriguez Caramés, Javier, CHUAC;
Santos Garcia, Diego, CHUAC, INHIBIC.

Introduccién: El nivel educativo (NE) es ampliamente utilizado como un indicador de la
reserva

cognitiva. El hecho de que un mayor NE se asocie a un menor riesgo de demencia, apoya
esta idea.

Objetivo: Conocer la influencia del NE en el cambio de la funcién cognitiva (FC) en la
enfermedad de Parkinson (EP).

Pacientes y métodos: Estudio prospectivo en el que se incluyeron 399 pacientes con EP
de la cohorte espafiola COPPADIS (edad media 61 + 8.9 afios; 58.4% varones) con una
duracion media de enfermedad de 2.7 + 1.5 afios. Fueron reclutados desde Enero/2016
(VO) hasta Noviembre/2017 y reevaluados a los 2 (V2), 4 (V4) y 5 (V5) afios. En base al
nivel de estudios, se clasificaron como pacientes con estudios primarios (Ep),
secundarios (Es) o universitarios (Eu). La funcion cognitiva fue evaluada utilizando la
Parkinson's Disease Cognitive Rating Scale (PD-CRS).

Resultados: El NE fue: 40.4% Ep; 32.5% Es; 27.8% Eu. En VO, el NE se asoci6 a la FC
(p<0.0001): Ep 83.4 + 13.5; Es 94.7 + 13.9; Eu 101.8 + 12.7. Se observo a lo largo del
seguimiento un descenso en la puntuacion de la PD-CRS en los pacientes con Ep (de 84.9
+13.5en V0 a 79.05 + 21.4 en V5; p=0.001) pero no en aquellos con Es (p=0.068) ni Eu
(p=0.061). EI NE influyé en el cambio de la FC después de ajustar por covariables
(p<0.0001).

Conclusiones: El cambio en la funcidn cognitiva de la enfermedad de Parkinson esta
influenciado por el nivel educativo.

Couce Barreiro, Laura. lauracoucee@gmail.com
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LAS DISCINESIAS INDUCIDAS POR LEVODOPA SON FRECUENTES E
IMPACTAN EN LA CALIDAD DE VIDA EN LA ENFERMEDAD DE PARKINSON.
UN ESTUDIO DE 5 ANOS DE SEGUIMIENTO.

Rodriguez Caramés, Javier, CHUAC, Samaniego Vinueza, Lucia Belén, CHUAC, INHIBIC; Gallego Gonzdlez,
Lucia, CHUAC; Reyes Toboso, Daliana, CHUAC; Lopez Maside, Anton, CHUAC; Couce Barreiro, Laura, CHUAC;
Santos Garcia, Diego, CHUAC, INHIBIC

Introduccién: Las discinesias inducidas por levodopa (DIL) suponen una complicacién
frecuente en los pacientes de enfermedad de Parkinson (EP).

Objetivo: Analizar la frecuencia de DIL, identificar factores relacionados y su impacto en
la calidad de vida (CdV).

Metodologia: Se incluyeron 672 pacientes con EP (62.4 + 8.9 anos; 60.1% hombres;
duraciéon media de enfermedad 5.5 + 4.3 anos) de la cohorte COPPADIS. La variable
principal fue la prevalencia de DIL, definida como una puntuacién > 1 en el apartado IV
de la Escala Unificada de Valoracion de la Enfermedad de Parkinson (UPDRS-1V). Esta
escala se aplico al inicio (VO) y anualmente durante 5 afios. Se empled el “Parkinson's
Disease Questionnaire Summary Index” (PDQ-39Sl) para valorar la CdV.

Resultados: La frecuencia de DIL en VO fue de 18.9% (127/672) y aumentd hasta 42.6%
(185/434) alos 5 afios (V5y). La frecuencia de DIL incapacitantes, DIL dolorosas y distonia
matutina pasé de 6.9%, 3.3% y 10.6% en VO a 17.3%, 55% y 24% en V5y,
respectivamente. Los factores relacionados con DIL (p<0.005) fueron una mayor
duracién del tratamiento con levodopa y de enfermedad, dosis mayores de levodopa y
menores de agonista dopaminérgico, un menor peso y la presencia de fluctuaciones
motoras y de dolor. La presencia de DIL se asocid a una mayor puntuacion en el PDQ-
39SI independientemente de otras variables (p=0.027, R2=0.62).

Conclusiones: Las DIL son frecuentes e impactan en la CdV de los pacientes con EP. Dosis
mayores de levodopa y un menor peso se asociaron al desarrollo de DIL.

Rodriguez Caramés, Javier. javier.r.carames@gmail.com
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PERSISTENCIA CON LOS TRATAMIENTOS DE MODERADA EFICACIA EN LA
ESCLEROSIS MULTIPLE: COMPARACION ENTRE FARMACOS ORALES E
INYECTABLES.

Torres Iglesias, Clara, Hospital Alvaro Cunqueiro. Sequeiros Ferndndez, Sara, Hospital Alvaro Cunqueiro.
Lépez Caneda, Clara, Hospital Alvaro Cunqueiro. Alonso Garcia, Gema, Hospital Alvaro Cunqueiro. Pose
Cruz, Elena, Hospital Alvaro Cunqueiro. Dorta Expdsito, Bdrbara, Hospital Alvaro Cunqueiro. Ferndndez
Martin, lago, Hospital Alvaro Cunqueiro. Castro Montenegro, Adridn, Hospital Alvaro Cunqueiro. Aguado
Valcdreel, Marta, Hospital Alvaro Cunqueiro. Alvarez Rodriguez, Elena, Hospital Alvaro Cunqueiro. Sanchez
Franco, César, Hospital Alvaro Cunqueiro. Gonzdlez Sudrez, Inés, Hospital Alvaro Cunqueiro.

INTRODUCCION Y OBJETIVO

Existen varias opciones de tratamiento modificador de la enfermedad (TME) en la
esclerosis multiple (EM), sin embargo no disponemos de estudios comparativos entre
los tratamientos de moderada eficacia. Nuestro objetivo es comparar la persistencia
terapéutica de los TME de moderada eficacia: Teriflunomida (TER), Dimetilfumarato
(DMF) e inyectables (INY).

PACIENTES Y METODO

Estudio observacional, retrospectivo, de pacientes a tratamiento con farmacos de
moderada eficacia entre julio de 2014 y mayo de 2023 en un hospital de tercer nivel.

RESULTADOS

Se analizaron 400 pacientes (TER n=130, DMF n=138, INY n=132). Edad media de inicio
de tratamiento 40,6 (DE: 9,8) afios, siendo mayor en TER (43,5 afios) (p<0,001). La
mayoria eran mujeres (78,8%). La tasa anual de brotes basal era menor con TER
(p<0,001), y no existian diferencias en la EDSS basal. La tasa de abandono fue mayor con
INY (62,1%) en comparacién con DMF (43,1%) (p=0,006) y TER (40,6%) (p=0,002). El
motivo mas frecuente de abandono difiere entre los grupos, siendo ineficacia en TER
(64,3%) y efectos adversos en DMF (37,5%) e INY (35,3%). La persistencia fue mayor con
los farmacos orales, continuando la mitad de los pacientes con DMF a los 6,3 (IC95% 4,5)
anos, con TER a los 4,7 (IC95% 4) afios y con INY a los 3,4 (IC95% 2,7- 4,1) afios (p=0,01).

CONCLUSIONES

Nuestro estudio en practica real demuestra que, a largo plazo, los farmacos orales
presentan una mayor persistencia cuando se comparan con los inyectables. Las razones
para la interrupcién del tratamiento difieren entre los grupos.

Torres Iglesias, Clara. clara_95t@hotmail.com
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EFECTIVIDAD DEL TRATAMIENTO CON RISDIPLAM EN PACIENTES
ADULTOS CON AMIOTROFIA MUSCULAR ESPINAL.

Garcia Estévez, Daniel Apolinar, Complexo Hospitalario Universitario de Ourense.

Objetivos.

La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad neurodegenerativa condicionada
genéticamente, que afecta a la neurona motora inferior, y para cuyo tratamiento se
dispone de los denominados oligonucledtidos anti-sentido. La eficacia de estos
tratamientos se ha valorado principalmente en la edad pediatrica y adolescencia.
Nuestro objetivo fue valorar la efectividad del Risdiplam en pacientes adultos con AME
de tipo Il y lll, en condiciones de practica clinica habitual.

Material y métodos.

Se han estudiado 8 pacientes adultos con AME. El nimero de copias de SMN2 fue de 3
o 4. La funcién motora se cuantificé con la escala EK-2 (Egen Klassifikation Scale) y la
ALSFRS-r. La funcionalidad de los miembros superiores se valoré con el 9-hole-peg test
(9HPT, segundos) en la mano dominante, y la funcién respiratoria con el Peak-Flow
(fuerza espiratoria, L/min) y el SNIP (fuerza inspiratoria, cm H20). Las escalas y pruebas
funcionales se administraron antes del inicio del tratamiento y a los 6 meses de
seguimiento. El test de Wilcoxon se empled para las comparaciones estadisticas.

Resultados.

La mediana de edad fue 55 afios (41-66). Sélo un paciente era ambulante y tres pacientes
tenian escoliosis severa. Dos pacientes procedian de nusinersen. No hemos encontrado
diferencias estadisticamente significativas en ninguna de las variables analizadas: EK-2
(15.14£7.8 vs 15.5+7.3), ALSFRS-r (29.616.3 vs 30.5£5.6), 9-HPT (31+4 vs 30+3), Peak-Flow
(2641118 vs 281+135), y SNIP (72+24 vs 76£30).

Conclusiones.

En el seguimiento a 6 meses, el tratamiento con Risdiplam mantiene la estabilidad clinica
de los pacientes adultos con AME.

Garcia Estévez, Daniel Apolinar. daniel.apolinar.garcia.estevez@sergas.es
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ENCEFALOCELE INTRADIPLOICO COMO CAUSA INFRECUENTE DE ICTUS. A
PROPOSITO DE UN CASO Y REVISION DE LA LITERATURA.

Dorta Expdsito, Bdrbara, HAC, Pose Cruz, Elena, neurologia HAC (HAC) neurologia, Torres Iglesias, Clara,
neurologia HAC, Alonso Garcia, Gema, neurologia HAC, Ferndndez Martin, lago, neurologia HAC, Castro
Montenegro, Adridn, neurologia HAC, Macifieiras Montero, Jose Luis, neurologia HAC, Fraga Bau, Arturo,
neurologia HAC, Vicente Alba, Pablo, neurologia HAC, Rodriguez Paz, Carlos, Radiologia HAC, Castro
Vilanoba, Maria dolores, neurologia HAC.

Introduccion:

El encefalocele intradiploico es una entidad rara. La etiologia es desconocida, pero lo
mas aceptado es que se trata de una variante de una fractura de craneo. Su diagnodstico
diferencial comprende entidades como lesidn litica, quiste epidermoide, plasmocitoma
o metastasis. Por ello, la RM es fundamental para establecer el diagndstico. La clinica es
variable, se asocia a déficits neuroldgicos y su mecanismo podria ser vascular o critico.

Caso clinico:

Vardn de 56 afios con antecedente de consumo de téxicos que ingresa por episodios
autolimitados y estereotipados de disartria. En el TC realizado en Urgencias se objetivo
una lesion litica a nivel frontoparietal izquierdo. El EEG no demostré actividad
epileptiforme. Se completé estudio con una RM, en la que se describié una solucién de
continuidad de tabla interna con herniacidn del parénquima cerebral y restriccién en la
difusidn, en relacién con encefalocele intradiploico.

Resultados:

Teniendo en cuenta los hallazgos descritos en la neuroimagen y la ausencia de actividad
epileptiforme, se asumio el diagndstico de ictus isquémico.

Conclusiones:

El encefalocele intradiploico es una causa infrecuente de ictus. Su diagndstico diferencial
es amplio y su diagnostico se establece mediante RM. En los casos sintomaticos, se
recomienda tratamiento quirdrgico.

Dorta Expdsito, Bdrbara. barbaraexposito97 @gmail.com
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EXPERIENCIA CON CENOBAMATO EN UNA SERIE DE PACIENTES CON
EPILEPSIA FOCAL FARMACORRESISTENTE

Castro Montenegro, Adridn; Ferndndez Martin, lago, Pose Cruz, Elena; Dorta Expdsito, Bdrbara; Torres
Iglesias, Clara; Alonso Garcia, Gema; Castro Vilanova, Maria Dolores. CHUVI.

Objetivo:

Presentar nuestra experiencia con cenobamato en pacientes con crisis focales
farmacorresistentes.

Pacientes y método:

Estudio retrospectivo de pacientes con crisis focales con/sin evolucién a ténico-clénicas
bilaterales tratados con cenobamato. Analisis eficacia y seguridad en aquellos con al
menos tres meses de seguimiento.

Resultados:

29 pacientes con una mediana de edad de 46 afios (18-67). Mediana evolucion epilepsia:
40 afos (1-53). Habian ensayado como mediana 7 farmacos anticrisis (FAC) (0-15) y
tomaban una mediana de 3 (2-6).

Con una mediana de 14 crisis mensuales (1-100), 6 portaban estimulador del nervio
vago (ENV). 5 habia recibido cirugia resectiva/paliativa.

Seguimiento: mediana 9 meses (3-24). Mediana dosis: 125mg (50-200) a los 3 meses,
200 mgalos6y9y 250 mgalos 18 y 24 meses.

Respondedores (reduccion >50% crisis): 54%, 76%, 56% y 58% a los 3, 6, 9 y 18 meses.
55% a los 24 meses (5/9). 4 libres de crisis 6 meses y uno 9.

El 50% (3/6) de los portadores ENV fueron respondedores a los 6 meses, 2/3 se
mantuvieron a los 24 meses.

Presentaron efectos adversos (EA) el 48 % (14/29): somnolencia (29%), inestabilidad
(15%). La mayoria leves, transitorios, y/o resueltos tras ajustar dosis de otros FAC. Un
paciente lo interrumpid en los tres primeros meses por ineficacia y EA.

Conclusion:

El tratamiento concomitante con cenobamato en epilepsia focal farmacorresistente
supuso una reduccién significativa en la frecuencia de las crisis. La mayoria de los EA
fueron transitorios o se resolvieron ajustando las dosis de FAC asociados.

Castro Montenegro, Adridn. adrian.castro.montenegro@sergas.es
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METABOLISMO CEREBRAL Y CORRELACION CON MARCADORES LCR EN
UNA COHORTE CLINICA DE DEMENCIA CON CUERPOS DE LEWY

Minguillén Pereiro, Anxo Manuel, Servicio de Neurologia - Complejo Hospitalario Universitario de Santiago
de Compostela; Esteller Gauxax, Diana, Servicio de Neurologia - Hospital Clinic de Barcelona; Perissinotti,
Andrés, Servicio de Medicina Nuclear - Hospital Clinic de Barcelona; Balasa, Mircea, Servicio de Neurologia
- Hospital Clinic de Barcelona

Introduccion u Objetivos:

Se plantea el analisis de los patrones metabdlicos en neuroimagen y la correlacidon con
marcadores de LCR (AB, ttau, pttau, alfa-sinucleina) en una cohorte clinica de sujetos con
diagnodstico de demencia con cuerpos de Lewy.

Pacientes y métodos:

A través de una revisidn sistematica de informes de PET-FDG se recoge el metabolismo
(normal/alterado) en las diferentes areas cerebrales. En un subgrupo de pacientes, se
correlaccionan estos hallazgos con marcadores de enfermedad de Alzheimer en LCR
(AB42, T-tau, ptau) y resultados de Real-Time Quaking-Induced Conversion (RT-QuIC) de
alfa-sinucleina (a-syn).

Resultados y Conclusiones:

Se seleccionaron 60 sujetos (edad media 72’3, mediana 74; 41% mujeres, MMSE
promedio en el momento de PET de 22’7 puntos). Un 57'3% tenian hipometabolismo
occipital, 55'7% presentaban signo de la isla, 90% hipometabolismo parietal (LO
SUBDIVIDO). En un 41% se objetivaron cambios metabdlicos en GGBB (21
hipermetabolismo y 4 hipometabolismo). Se vio hipometabolismo frontal en 66'6%, con
predominio del patron global (28%). En I16bulos temporales, solo un 20% no mostraron
alteraciones, y de entre los patoldgicos, se hallaron en un 68% en las regiones postero-
laterales. De los 29 sujetos con marcadores LCR disponible, 20/24 tenian una prueba de
amplificacidn positiva. Los sujetos a-syn+ respecto a los sujetos a-syn — presentaron mas
frecuentemente signo de la isla, patrén de hipometabolismo occipital global, asi como
una asimetria en la afectacidn cerebral.

Minguilldn Pereiro, Anxo Manuel. anxomingui@gmail.com
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HETEROTOPIAS: DESCRIPCION CLINICA, HALLAZGOS EN NEUROIMAGEN Y
ACTITUD TERAPEUTICA EN UNA SERIE DE PACIENTES EVALUADOS EN
UNA UNIDAD DE EPILEPSIA REFRACTARIA

Juiz Ferndndez, Alvaro, Hospital Clinico Universitario de Santiago. Garcia de Soto, Jesus, Hospital Clinico
Universitario de Santiago. Pouso Diz, Jessica Maria, Hospital Clinico Universitario de Santiago. Cortés
Herndndez, Julia, Hospital Clinico Universitario de Santiago. Frieiro Dantas, Carla, Hospital Clinico
Universitario de Santiago. Prieto Gonzdlez, Angel Jesus, Hospital Clinico Universitario de Santiago. Lépez
Gonzdlez, Francisco Javier, Hospital Clinico Universitario de Santiago. Castifieira Mourenza, José Antonio,
Hospital Clinico Universitario de Santiago. Rodriguez Osorio, Xiana, Hospital Clinico Universitario de
Santiago.

Introduccion

Las heterotopias constituyen un trastorno de la migracion neuronal siendo la epilepsia
su principal manifestacion clinica. Nuestro objetivo es describir la variabilidad
morfoldgica y manejo terapéutico de los pacientes con estos hallazgos en neuroimagen.

Material y métodos
Andlisis descriptivo retrospectivo de pacientes con hallazgos de heterotopia en RM3T,

describiendo sus caracteristicas en neuroimagen, respuesta al tratamiento
farmacoldgico y posible manejo quirurgico.

Resultados
Se incluyen N=62 pacientes, con edad media de 41,90 ainos. N=62(100%)

presentaron epilepsia focal. N=10(16,12%) presentaron retraso psicomotor coincidiendo
con heterotopias bilaterales y extensas.

N=39(61,9%) tenian una RM previa convencional informada como normal. N=33(53,2%)

presentaron morfologia nodular periventricular, N=9(14,5%) unilaterales y N=24(38,7%)
bilaterales. N=24(38,7%) presentaron localizacion subcortical [N=16(25,8%) unilaterales,
N=8(12,9%) bilaterales; N=23(37%) con localizacion mas focal y N=1(1,5%) difusa
extensal. N=5(8%) presentaron morfologia en banda.

En N=20(31,7%) se realizd6 PET cerebral con un metabolismo variable (N=12(19%)
normometabdlicas, N=7(11,1%) hipometabdlicas y N=1(1,5%) hipermetabdlicas).

N=22 (34,9%) reciben mono/biterapia anticrisis con buen control.

N=40(65%) presentaron epilepsia refractaria, y a N=33(53,22%) se les realiz6 ya, al
menos, un

videoEEG en contexto de la evaluacién prequirdrgica. N=7(11,1%) estan estables con
politerapia. N=2(3,1%) se intervinieron quedando libres de crisis; en N=5(8%) se planted
SEEG, y a N=18(29%) se les ofrecid la posibilidad de un estimulador vagal, consintiendo
la implantacién. N=8(12,6%) y siendo respondedores N=5(7,9%).



Conclusiones
Los avances en neuroimagen mejoran la deteccién y caracterizacion de las

heterotopias. A pesar de que se relacionan con farmacorresistencia, la optimizaciéon
terapéutica y las técnicas paliativas pueden ofrecer un buen control en un porcentaje
significativo.

Juiz Ferndndez, Alvaro. varo.ajf@gmail.com
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PERCEPCIONES Y PRACTICAS EN TORNO A LAS TERAPIAS NO
FARMACOLOGICAS EN DEMENCIAS EN GALICIA

Diaz Cortés, Ana; Dominguez Vivero, Clara, CHOP,

OBJETIVO: Las terapias no farmacoldgicas son parte esencial del tratamiento de los
trastornos cognitivos, pero su prescripcion no esta reglada y el acceso a las mismas es
irregular. Este trabajo intenta describir la visidn de usuarios de las mismas y profesionales
prescriptores en Galicia.

METODOS: Recogida de datos sobre practicas habituales y percepciones respecto a las
TNFs entre los principales colectivos implicados: usuarios, neurdlogos generales vy
neurdlogos especializados en trastornos cognitivos mediante cuestionarios
estructurados y entrevistas semiestructuradas en profundidad.

RESULTADOS: Se han recogido datos de 100 usuarios, 40 neurdlogos generales y 9
neurdlogos especializados. El 51% de los usuarios manifiestan haber sido informados en
la propia consulta,, seguido de las Asociaciones de Pacientes (un 19%). Un 79% de los
usuarios confirman su beneficio directo al paciente (36% ralentizan la enfermedad y 43%
ayuda a que el paciente esté activo). Por ultimo, un 76% de los sujetos entrevistados cree
que las TNFs tienen la misma importancia que el tratamiento farmacoldgico, de hecho,
el 93% de quienes la practican de manera habitual han mejorado su calidad de vida.

CONCLUSIONES: Tanto los usuarios como los prescriptores coinciden en la importancia
de las terapias no farmacoldgicas en el tratamiento de los trastornos cognitivos. Todos
los colectivos, incluidos los neurdlogos especializados en demencias, reconocen el
desconocimiento parcial de los recursos disponibles en su zona, asi como la dificultad
para encontrar informacion sobre los mismos. La falta de informacién parece ser una
barrera para el uso de TNFs en nuestra comunidad.

Diaz Cortes, Ana. ana.diaz.cortes@mundo-r.com
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PLATAFORMA DEMGAL: UNA HERRAMIENTA WEB DE APOYO A
PERSONAS CON DEMENCIA Y SUS CUIDADORES

Dominguez Vivero, Clara, CHOP; Diaz Cortés, Ana

INTRODUCCION: Los trastornos cognitivos no disponen en este momento de un
tratamiento farmacolégico eficaz. Por este motivo la informacion sobre la propia
enfermedad, recursos sociosanitarios, terapias y aspectos practicos del dia a dia se
vuelve esenciales para mejorar la calidad de vida del afectado y su entorno.

METODOS: Existen diversos recursos informativos de calidad en internet, sin embargo
ninguno de ellos es de caracter publico ni contiene informacién especifica sobre los
servicios disponibles en nuestra Comunidad. El objetivo de este proyecto es crear un
recurso web de apoyo a las personas con trastornos cognitivos y sus familias adaptadas
al ecosistema sociosanitario gallego, con informacion contrastada, suficiente y adaptada
al usuario.

RESULTADOS: Creacion de la plataforma DEMGAL en colaboracién con miembros del
grupo de demencias de la SGN y de diversos profesionales de FAGAL (Federacién
Alzheimer Galicia) para ofrecer informacién fiable, local y actualizada a las personas con
demencia y sus familiares.

CONCLUSIONES: La plataforma se pondra a disposicion de los profesionales y usuarios
durante este ano con el fin de paliar las limitaciones practicas a la hora de proporcionar
informacion actualizada a los pacientes en consulta y mejorar el acceso a la informacién
y los recursos de apoyo existentes en Galicia.

Dominguez Vivero, Clara. claradominguezvivero@gmail.com
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MUTACION EN PROGRANULINA: UNA FAMILIA CON UNA
EXTRAORDINARIA VARIABILIDAD FENOTIPICA

Pouso-Diz, Jessica Maria (1). Minguillon Pereiro, Anxo Manuel (1). Garcia de Soto, Jesus (1). Quintdns,
Beatriz, (2) Jiménez Martin, Isabel (1). Sobrino Garcia,Tomds (3). Ouro Villasante, Alberto (3), Aldrey
Vdzquez, José Manuel (1, 3). Pias-Peleteiro, Juan Manuel (3, 4). (1) Servicio de Neurologia. Hospital Clinico
Universitario de Santiago. (2) Servicio de Medicina Gendmica. Hospital Clinico Universitario de Santiago.
(3) NeuroAging Laboratory, Clinical Neurosciences Research Laboratory, Health Research Institute of
Santiago de Compostela, Spain. (4) Servicio de Neurologia. Hospital da Barbanza.

INTRODUCCION

La progranulina es una molécula codificada por el gen GRN, que actia como factor
tréfico y regulador de neuroinflamacion y autofagia, asi como de una correcta funcién
neuronal, microglial y lisosomal.

Su deficiencia se ha relacionado con un amplio espectro de enfermedades, como
demencia frontotemporal (tanto variantes conductuales como de afasia primaria),
sindrome corticobasal, enfermedades de Parkinson y Alzheimer, LATE, enfermedad de
Gaucher, mayor riesgo y avance de ELA y DFT en pacientes con CROORF72, cardiopatia 'y
autismo.

MATERIAL Y METODOS

Presentamos una serie familiar de seis pacientes, uno con alexia primaria, dos con afasia
primaria progresiva, otros dos con enfermedad de Parkinson y un sexto cardidpata. Se
recaba informacion clinica de los fallecidos, y se realizan ademas pruebas
complementarias en los vivos, incluyendo neuroimagen estructural y funcional, estudio
genético y biomarcadores en LCR.

RESULTADOS

Las pruebas complementarias apoyan las sospechas clinicas. A pesar de las diferencias
fenotipicas, se halla la misma mutacion en progranulina
(NM_002087.4:c.415T>C;NP_0020078.1:pCys139Arg en heterocigosis) en los casos
estudiados. Una revision sistematica de la literatura apoya la relacion de mutaciones en
progranulina con el espectro de enfermedades de los pacientes.

CONCLUSIONES

El trabajo presentado resalta una extraordinaria variabilidad fenotipica intrafamiliar para
una mutacién en progranulina. Incluye ademas una presentacion de inicio excepcional,
como alexia primaria.

Pouso Diz, Jessica Maria. jessy7 _pd@hotmail.com
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DIEZ ANOS DE EXPERIENCIA EN EL EMPLEO DE
ESTEREOELECTROENCEFALOGRAFIA PARA LA EVALUACION PREQUIRURGICA
DE PACIENTES CON EPILEPSIA FARMACORRESISTENTE

Xiana Rodriguez Osorio (1), Francisco Javier Lépez Gonzdlez (1), Alvaro Juiz Ferndndez (1), Carla Frieiro Dantas
(2), Elva Pardellas Santiago (3), José Antonio Castifieira Mourenza (4), Julia Cortés Herndndez (5), Angel Prieto
Gonzdlez (2). 1. Unidad de Epilepsia, Servicio de Neurologia, Hospital Clinico Universitario de Santiago de
Compostela. 2. Servicio de Neurocirugia, Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela. 3. Servicio
de Neurofisiologia, Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela. 4. Servicio de Radiodiagndstico,
Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela. 5. Servicio de Medicina Nuclear, Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela.

INTRODUCCION: La evaluacién prequirurgica de pacientes con epilepsia farmacorresistente
es fundamental para asegurar el diagndstico de epilepsia, realizar una hipdtesis
fundamentada de la localizacion de la zona epileptdgena (ZE) y asegurar un adecuado
prondstico funcional. Las monitorizaciones videoEEG de superficie pueden no aportar
informacion suficiente y es necesario realizar registros invasivos (mantas de electrodos
subdurales o estereoelectroencefalografia (SEEG)). En nuestro centro se realiza SEEG desde
marzo 2014.

OBJETIVOS: Analizar la utilidad y el resultado de las SEEG realizadas en nuestro centro desde
2014 hasta la actualidad.

PACIENTES Y METODOS: Se analizan nimero de procedimientos, nimero de electrodos,
complicaciones de gravedad, realizacién de termocoagulacién, identificacion de la ZE,
utilidad de la SEEG en cuanto a indicacién o rechazo de cirugia y motivo, y nimero de
pacientes finalmente intervenidos.

RESULTADOS: Se realizaron N=35 SEEG en N= 34 pacientes adultos, con una media de 9
electrodos (3,14). N=25 pacientes tenian una epilepsia lesional (71.43%). La zona
epileptdégena sospechada se localizaba en la region temporal en N=20 casos (57,14%). Se
identificd la zona epileptdgena en N=25 (71.43%). Hubo N=3 sangrados parenquimatosos
(8.57%). Se realiz6 termocoagulacién en N=16 registros con buena respuesta en N=13
(81.25%). Se considerd que la SEEG aporté informacién relevante de cara a una cirugia en
N=24 (68.57%). Finalmente se intervinieron o estdn pendientes de cirugia con intencion
curativa N=11 (32,35%).

CONCLUSIONES: La SEEG permite identificar la zona epileptégena en pacientes a los que
previamente se descartaba para cirugia y la termocoagulacion es una ayuda relevante en la
identificacion de esta region.

Rodriguez Osorio, Xiana. xiana.ro@gmail.com
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OFTALMOPARESIA UNILATERAL ASOCIADA A INFECCION POR EL VIRUS
INFLUENZA EN ADULTOS.

Torres Iglesias, Clara, Hospital Alvaro Cunqueiro. Alonso Garcia, Gema, Hospital Alvaro Cunqueiro. Pose Cruz,
Elena, Hospital Alvaro Cunqueiro. Dorta Expésito, Bdrbara, Hospital Alvaro Cunqueiro. Ferndndez Martin, lago,
Hospital Alvaro Cunqueiro. Castro Montenegro, Adridn, Hospital Alvaro Cunqueiro. Méndez Rodriguez, Rubén,
Hospital Alvaro Cunqueiro. Vila Nieto, Oscar Miguel, Hospital Alvaro Cunqueiro. Andrade Grande, Carmen
Maria, Hospital Alvaro Cunqueiro. Castro Vilanova, Maria Dolores, Hospital Alvaro Cunqueiro.

Introduccion y objetivo

El virus de la Gripe puede causar manifestaciones neuroldgicas diversas. Describimos dos
casos de oftalmoparesia unilateral asociada a infeccién por Influenza y revisamos los
publicados.

Pacientes y método

Revision sistematica de la literatura (PubMed; 05-02-2024) y comunicacion de dos nuevos
casos de oftalmoparesia unilateral asociada a Influenza. Caso 1: mujer de 29 afios y caso 2:
varon de 43 afios, ambos sin factores de riesgo vascular, que presentaron oftalmoparesia
del Il par izquierdo en contexto de infeccidén por Influenza A (HIN1). El estudio del liquido
cefalorraquideo fue normal. Los anticuerpos antiganglidsidos resultaron negativos, excepto
IgG GM3 que fue positivo en el caso 2. El caso 1 presentaba aumento del tamafio y sedal
T2 en todo el trayecto del lll par izquierdo. Ambos presentaron recuperacion completa con
tratamiento Unicamente sintomatico.

Resultados

Tras la revision de la literatura analizamos un total de 6 casos. Edad media 39,2 afios (DE 5),
predominio femenino (66,7%). Todos presentaban afectacién del Ill par y un caso también
del IV par. El 83,3% tenian infecciéon por Influenza A y sélo uno por B. El liquido
cefalorraquideo fue normal en todos los casos. El 50% presentaban engrosamiento del IlI
par en la resonancia. El 50% recibieron tratamiento con Oseltamivir, y todos presentaron
recuperacion completa.

Conclusiones

La oftalmoparesia es una complicaciéon infrecuente de la infeccion por el virus Influenza en
pacientes adultos y su curso clinico es benigno. La resonancia cerebral puede mostrar
alteraciones en el trayecto del par craneal afecto, siendo de ayuda en su diagndstico.

Torres Iglesias, Clara. clara_95t@hotmail.com
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ARTERITIS DE TAKAYASU. EL PAPEL DE LAS PRUEBAS DE IMAGEN EN SU
DIAGNOSTICO Y MANEJO. A PROPOSITO DE UN CASO.

Pose Cruz, Elena, neurologia Hospital Alvaro Cunqueiro (HAC) neurologia, Torres Iglesias, Clara, neurologia
HAC, Alonso Garcia, Gema, neurologia HAC, Ferndndez Martin, lago, neurologia HAC, Castro Montenegro,
Adridn, neurologia HAC, Macifieiras Montero, Jose Luis, neurologia HAC, Fraga Bau, Arturo, neurologia HAC,
Vicente Alba, Pablo, neurologia HAC, Rodriguez Paz, Carlos, radiologia HAC, Ferndndez D'Andrea, Mauricio,
radiologia HAC, Gimena Reyes, Beatriz, Medicina interna HAC, Castro Vilanova, Maria dolores, neurologia
HAC.

Introduccion:

La arteritis de Takayasu es una vasculitis de gran vaso. La incidencia es muy baja, su edad
de aparicion es entre los 10-40 afos y tiene un claro predominio en mujeres (7:1). El
diagndstico diferencial es amplio, el curso clinico es cronico y suele tener una buena
respuesta a inmunoterapia.

Caso clinico:

Mujer de 44 afios que ingresa por cuadro brusco y autolimitado de monoparesia e
hipoestesia de miembro superior izquierdo. En el eco doppler se objetivd un aumento
difuso de velocidades del territorio vertebrobasilar. En el angio -TC se evidencid oclusién de
arteria carétida interna izquierda, estenosis de arteria carétida izquierda, afectacién del
tronco celiaco y de la arteria mesentérica superior, con alta sospecha de vasculitis. La RM
mostrd engrosamiento y realce de paredes carotideas. Se completd estudio con PET que
puso de manifiesto una arteritis con captacion de aorta toracica, troncos supraaodrticos e
iliacas.

Resultados:

Se realizo el diagndstico de arteritis de Takayasu en base a los criterios de la EULAR 2022,
donde las pruebas de imagen tienen un papel fundamental.

Conclusiones:

El diagndstico de Arteritis de Takayasu es clinico y radiolégico. El TC con contraste, la RM o
el PET son pruebas esenciales para determinar la afectacidn vascular. En cambio, el eco
doppler, tiene un papel cada vez mas importante en el seguimiento de los pacientes.

Dorta Expdsito, Bdrbara. barbaraexposito97 @gmail.com
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DEMORA DIAGNOSTICA EN LA ELA. ESTUDIO OBSERVACIONAL DE LOS
PACIENTES ATENDIDOS EN CONSULTA ESPECIALIZADA DE ELA DESDE LA
CREACION DE UNA ViA RAPIDA.

Gallego Gonzdlez, Lucia, CHUAC; Samaniego Vinueza, Lucia Belén, CHUAC; Reyes Toboso, Daliana, CHUAC;
Lépez Maside, Antén, CHUAC; Couce Barreiro, Laura, CHUAC; Rodriguez Caramés, Javier, CHUAC; Pérez Sousa,
Maria Celia, CHUAC.

Objetivo: Analizar los factores que influyen en la demora diagndstica y el impacto de la
implantacién de un proceso asistencial integrado de la ELA, que habilita una via rapida (VR)
de atencion.

Material y métodos: Estudio retrospectivo en el que se incluyeron 108 pacientes del area
sanitaria de A Coruiia y Cee remitidos a consulta especializada entre enero/2019 vy
diciembre/2022 por sospecha de ELA. A través de la revision exhaustiva del historial clinico
se codificaron en funcion de la siguiente informacién: (a) derivacion por VR (71 sujetos) o
(b) por via ordinaria (controles, 37), (c) cuantos especialistas los habian valorado
previamente (Médico de Atencidén Primaria, 1 especialista hospitalario, 2-3 especialistas
hospitalarios, > 4 especialistas hospitalarios) y (d) tiempo transcurrido desde la aparicion
de los primeros sintomas hasta el diagndstico. Para el analisis de datos se empled el paquete
estadistico SPSS 24.0.

Resultados: La demora diagndstica promedio fue de 10,84 meses, mostrando diferencias
significativas (p<0.05) entre los pacientes atendidos por VR (8,68 meses), respecto a los
controles (15 meses). Un 50% de los pacientes habian sido valorados por 2-3 especialistas
previamente y la variante clinica que asocié mayor demora diagndstica fue la ELA espinal.

Conclusiones: Existe variabilidad en la demora diagndstica de la ELA segun el fenotipo de
afectacion clinica. La existencia de una via rapida de atencién permite agilizar el proceso
diagndstico, pero es preciso una optimizacién de su uso y disminuir el ratio de especialistas
gue valoran antes al paciente.

Gallego Gonzdlez, Lucia. gallegogonzalezlucia@gmail.com
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EFICACIAY SEGURIDAD DE PERAMPANEL EN MONOTERAPIA, UN ESTUDIO
CON 26 PACIENTES

Abraira Carballido, Laura, Hospital Universitario Lucus Augusti; Pego Reigosa, Robustiano, Hospital
Universitario Lucus Augusti; Fernandez Cabrera, Alejandro, Hospital Universitario Lucus Augusti;
OBIJETIVOS

Perampanel es un medicamento anticrisis (MAC) aprobado en Europa como adyuvante en
epilepsia focal y generalizada idiopatica (EGI). En otros territorios tiene autorizacién en
monoterapia. Este estudio busca describir las caracteristicas clinicas de pacientes con
epilepsia tratados con este farmaco en monoterapia y la eficacia y seguridad del farmaco.

MATERIAL Y METODOS

Realizamos un estudio observacional prospectivo de pacientes tratados con perampanel en
monoterapia. Describimos tipo de epilepsia, MAC previo, motivo del cambio, dosis, eficacia
y adherencia.

RESULTADOS
Incluimos 26 pacientes con edad media de 52 afos, 58.7% mujeres.
- Un 73% presentaban epilepsia focal, el resto EGI.

- El MAC previo mas frecuente fue levetiracetam (42.4%), seguido de lamotrigina y
lacosamida.

- El principal motivo del cambio de MAC fue simplificacidon del tratamiento (n=10),
seguido por efectos adversos (EA) (n=9) e ineficacia del tratamiento previo (n=5).

- Las dosis mas empleadas fueron 8 mg/d (50%) y 6 mg/d (30%).

- Un 40% de los pacientes con ineficacia del tratamiento previo respondieron al
perampanel. Un 66.6% de los que aquejaban EA mejoraron con este farmaco. Cuando el
cambio se produjo por simplificacién del tratamiento, todos mantuvieron el farmaco en
monoterapia.

- La tolerancia fue buena.

- Un paciente abandond el tratamiento tras 6 meses y 2 pacientes al afio por
ineficacia.

CONCLUSION

El tratamiento con perampanel en monoterapia puede ser seguro y eficaz en epilepsia focal
y EGI. El uso de un MAC con efecto sobre el descanso nocturno puede mejorar el control y,
en ocasiones, simplificar el tratamiento.

Santamaria Montero, Paula. paula.santamaria.montero@sergas.es
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MIELITIS POR VARICELA ZOSTER

Ferndndez Martin, lago; Castro Montenegro, Adridn; Dorta Expdsito, Bdrbara,; Pose Cruz, Elena; Torres Iglesias,
Clara; Alonso Garcia, Gema,; Koukoulis Ferndndez, Antonio; Rodriguez Paz, Carlos Manuel; Martinez Cueto,
Pedro; Castro Vilanova, Maria Dolores

INTRODUCCION Y OBJETIVO

La infeccion del sistema nervioso por el virus herpes varicela zéster (VVZ) es comun en
pacientes adultos e incrementa con la edad. No obstante, la mielitis es una complicacidn
rara, que puede ocurrir durante la primoinfeccién o en contexto de reactivacion de una
infeccion latente. Describimos dos casos de mielitis por VVZ en un hospital de tercer nivel.

CASOS CLINICOS

Caso 1: Varon de 70 anos con fiebre, cefalea y dolor cervical, que posteriormente presenta
un nivel sensitivo T9.

Caso 2: Varon de 50 anos con cefalea y fiebre, con clinica posterior de dolor lumbar y
pérdida de sensibilidad a nivel lumbar bajo y en periné, asociando afectacién de esfinteres.
Ambos eran pacientes inmunocompetentes. Ninguno presentd lesiones cutaneas. En el
estudio del liquido cefalorraquideo presentaron pleocitosis de predominio mononuclear,
hiperproteinorraquia y FilmArray positivo para VVZ. Los 2 pacientes mostraron lesiones en
Resonancia Magnética medular: en el caso 1 a nivel T2 y en el caso 2 en C1 y T6-T8. Ambos
fueron tratados con aciclovir intravenoso y solo el primero con metilprednisolona, con
buena respuesta al tratamiento.

CONCLUSION

La mielitis por VVZ es una complicacion infrecuente (incidencia del 0.3% de las
complicaciones neurolégicas del VVZ); haciendo especial hincapié en la heterogeneidad
clinica de los enfermos afectados, y en que nuestros casos no presentaron alteraciones
dermatoldgicas ni debilidad. Es importante su diagndstico y tratamiento precoz, ya que los
pacientes pueden presentar una buena respuesta clinica al tratamiento.

PALABRAS CLAVE: mielitis; virus varicela zdster; casos clinicos

Ferndndez Martin, lago. iago.fernandez.martin@sergas.es
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EL CANTO COMO SEMIOLOGIA DE CRISIS EPILEPTICAS

Lorenzo Garcia, Martin, CHUS; Férnandez Fraile, Sandra, CHUS; Posuo Diz, Jessica, CHUS, Garcia Soto, Jesus,
CHUS; Juiz Ferndndez, Alvaro, CHUS; Lépez-Gonzdlez, Francisco Javier, CHUS; Rodriguez-Osorio, Xiana, CHUS

EL CANTO COMO SEMIOLOGIA DE CRISIS EPILEPTICAS

INTRODUCCION: El canto como manifestacién de una crisis epiléptica es un fenémeno poco
frecuente. Se engloba dentro de las crisis que cursan con fendmenos musicales. En la
mayoria de los casos documentados la red epileptdégena involucra a las regiones fronto-
temporales sin una clara lateralidad demostrada, pero se desconocen los circuitos
neuronales exactos responsables del canto.

MATERIAL Y METODOS: Descripcidn clinica de una paciente con crisis focales con alteracién
de consciencia que se manifiestan con episodios de canto ictal.

CASO CLINICO: Paciente de 46 afios, diestra, diagnosticada de epilepsia focal sintomatica
farmacorresistente desde los 12 afios. Sus crisis se presentan sin aura previa, con
desconexién del medio y automatismos bimanuales; ademas presentd varios episodios
donde se registrd la emisidon de sonidos musicales.

En la RMT3 se evidencia una malformacion del desarrollo cortical occipital izquierda
consistente en una polimicrogiria asociada a areas de heterotopia nodular en el polo
occipital. Se realizé una monitorizacion video-EEG donde se registraron varios episodios
similares a los documentados en domicilio, con una actividad EEG critica en la region
occipital izquierda.

Interpretamos que sus crisis tienen un origen occipital izquierdo, en relacion con la lesion
occipital, y que en el curso de su propagacidon hacia regiones temporales ipsilaterales surgen
las manifestaciones clinicas, entre ellas el canto que presenta.

CONCLUSION: Paciente con semiologia atipica durante sus crisis, canto ictal; se evidencié
un origen occipital izquierdo mediante estudios complementarios (RM3T y Video-EEG) y
cuya expresion clinica probablemente proceda de su propagacion a regiones temporales.

Lorenzo Garcia, Martin. martin.lorenzo.garcia@sergas.es
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ATAXIA ESPINOCEREBELOSA (SCA) 48 POR MUTACION EN GEN STUBL1.

Alonso Garcia, Gema; Torres Iglesias, Clara; Pose Cruz, Elena; Dorta Expdsito, Bdrbara; Ferndndez Martin,
lago; Castro Montenegro, Adridn; Alonso Losada, Maria Gema; Castro Vilanova, Maria Dolores. Servicio de
Neurologia. Hospital Universitario Alvaro Cunqueiro. Vigo.

La ataxia espinocerebelosa (SCA) 48 es un trastorno neurodegenerativo complejo causado
por alteraciones en el gen STUB1.

Presentamos el caso de un hombre, sin antecedentes familiares de interés, valorado en
Neurologia a los 67 afos por un trastorno de la marcha lentamente progresivo, de inicio
temprano. A la exploracién se observaba la presencia de impersistencia motora, alteracion
de reflejos posturales, disartria, dismetria y movimientos sacadicos oculares. El paciente
referia ademas quejas cognitivas.

Se realizé un estudio etiolégico completo, incluyendo RM cerebral, con presencia de atrofia
cerebral cortico-subcortical y cerebelosa. El analisis de sangre fue normal. Se realizd en un
primer momento un panel de SCA y un estudio de Enfermedad de Huntington, ambos con
resultados normales.

Tras cuatro afios de evolucion, sin filiacidon etiologia del cuadro, se procedié a repetir el
panel de ataxias ampliado, donde se objetivd una mutacion del gen STUB1
(NM_005861,4):¢c,310c>T,p.(GIn104*) en heterocigosis.

La SCA48 consiste en un trastorno neurodegenerativo de herencia autosémica dominante,
causado por alteraciones en el gen STUB1, caracterizado por ataxia de la marcha, disartria
y disfagia.

Ademas, pueden estar presentes otras caracteristicas como deterioro cognitivo, déficits
ejecutivos y manifestaciones psiquidtricas o afectivas.

La abundancia de genes implicados en las SCA, cuya lista se ha ampliado en los ultimos
cinco afios; la variedad de mutaciones y la ausencia de correlaciones claras entre genotipo
y fenotipo en la mayoria de casos hacen que las pruebas secuenciales clasicas de genes
candidatos queden obsoletas. La secuenciacion del exoma deberia convertirse en la
herramienta diagnodstica de eleccion.

Alonso Garcia, Gema. gemaalcia@gmail.com
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SINDROME DE COFFIN-SIRIS POR MUTACION DEL GEN ARID 1B: A
PROPOSITO DE UN CASO CON ENCEFALOPATIA EPILEPTICA Y DEL
NEURODESARROLLO.

Ferndndez Fraile, Sandra, Lorenzo Garcia, Martin, Minguillon Pereiro, Anxo Manuel, Monteagudo Vilavedra,
Einés (servicio de neuropedriatria), Juiz-Ferndndez, Alvaro, Lépez-Gonzalez, Francisco Javier, Rodriguez-Osorio,
Xiana Servicio de Neurologia, Complejo Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela

INTRODUCCION: En pacientes con encefalopatias epilépticas y del neurodesarrollo (EEND)
el conocimiento de la etiologia puede facilitar su tratamiento, dar un prondstico de la
enfermedad y orientar u evitar pruebas complementarias.

El Sindrome de Coffin-Siris se considera una enfermedad rara con una prevalencia de
inferior al 1 /1 000 000, aungue probablemente esté infradiagnosticada. Se caracteriza por
anormalidades craneofaciales como microcefalia, boca ancha vy labios espesos,
hipertricosis, o anomalias en el 52 dedo, asociando epilepsia en un 30% de los casos y
discapacidad intelectual. Su diagndstico se basa en hallazgos clinicos y genéticos.

MATERIAL Y METODOS: descripcién clinica de una paciente con EEND en relacién con un
sindrome de Coffin-Siris y de las pruebas complementarias realizadas hasta el diagndstico
(neuroimagen, EEG, estudios genéticos y metabdlicos).

CASO CLINICO: mujer de 38 afios seguida desde el nacimiento por una EEND que cursaba
con discapacidad intelectual y crisis focales de causa desconocida. Se describen clinodactilia
del quinto dedo de ambas manos, hipertelorismo, labios gruesos, narinas antevertidas e
hirsutismo. Durante su juventud se consiguidé un control de las crisis en politerapia. Tras
diferentes estudios etioldgicos que incluyeron un cariotipo, despistaje de metabolopatias,
EEGs y neuroimagen (RM con protocolo de epilepsia) se solicita un exoma, positivo para la
mutacién del gen ARID 1B. Estd pendiente de realizarse el estudio a progenitores.

CONCLUSION: el estudio del exoma es fundamental en pacientes con EEND. Los rasgos
fenotipicos tipicos y la evidencia de una mutacién ARID 1B permite el diagndstico del
Sindrome de Coffin-Siris.

Ferndndez Fraile, Sandra. sandra.fernandez.fraile@sergas.es
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EMBOLISMO AEREO VENOSO RETROGRADO: A PROPOSITO DE UN CASO

Abraira Carballido, Laura, Hospital Universitario Lucus Augusti. Santamaria Montero, Paula, Hospital
Universitario Lucus Augusti. Pego Reigosa, Robustiano, Hospital Universitario Lucus Augusti. Ramos Rua,
Laura, Hospital Universitario Lucus Augusti.

El embolismo aéreo venoso retréogrado se produce cuando un gradiente de presion
subatmosférico permite el paso de aire al sistema venoso, avanzando en direccidén apuesta
al flujo sanguineo normal, pudiendo llegar a alcanza en ultimo lugar la circulacién venosa
intracraneal. Su etiologia incluye traumatismos, intervenciones quirurgicas,
neumobarotraumas y maniobras invasivas como la instrumentacién de una via venosa.

El objetivo de este poster es exponer el caso de un vardn de 91 afios que consulta por clinica
vestibular y cefalea tras haber sufrido un traumatismo craneoencefalico cerrado tres dias
antes. Se realiza TAC craneal que describe la presencia de gas en ambas venas yugulares y
a nivel intracraneal alrededor del seno cavernoso, sin evidencia de fracturas de la base del
craneo asociadas. Se postula la etiologia traumdtica como la mas probable, sin poder
descartan la introduccién de gas por el acceso venoso periférico.

El diagndstico de EAVR es de exclusion y se basa en la presencia de gas intracraneal en la
neuroimagen y la ausencia de un shunt cardiaco derecha-izquierda en el ecocardiograma.
El tratamiento se basa en medidas de soporte con sueroterapia, oxigenoterapia a alto flujo
y la aplicacion de la maniobra de Durant.

Los hallazgos neuroldgicos pueden incluir confusién, amnesia, crisis comiciales, patologia
isquémica y hasta coma. Puesto que puede ser resultado de procedimientos médicos
diarios es importante conocer esta entidad para sospecharla en un contexto clinico
adecuado y poder tratarla precozmente.

Abraira Carballido, Laura. lauraab96 @gmail.com
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