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665 ) 09:00
ENFERMEDAD DE MENKES: A PROPOSITO DE 2 CASOS
Laura Affumicato, M. Paz Delgado Marqués, Jacinto Martinez
Anton, Antonio Jurado Ortiz, Clara Téllez Labao, Maria Juliana
Serrano Nieto, Antonio Morales Martinez, Elia Samaniego
Gonzilez, Jests Romero Imbroda, Angel Vera Casafio

Hospital Materno Infantil Carlos Haya, Malaga.

Casos clinicos: Lactantes varones de 3 y 6 meses con retraso ma-
durativo sin periodo de normalidad. Antecedentes personales y
familiares sic. E.F: pelo escaso, ensortijado, hipopigmentado. Mi-
crognatia, orejas de implantacion baja. Estrabismo convergente.
Disminucién de movimientos espontineos. Hipotonia axial mar-
cada. ROT exaltados. Aceptable relacion con el medio. FO nor-
mal. Pruebas complementarias y evolucion caso 1: RNM craneal:
discreta atrofia generalizada. Estudio metabdlico: normal. Cupre-
mia: 24 mcg/dl (v.n. 70-140), ceruloplasmina: 8 mg/dl (v.n. 20-60).
Examen microscopico de cabello: pili torti y tricorrexis nudosa. Es-
tudio genético de Sd. Menkes: mutacion gen ATP7A. Se comien-
za tratamiento con histinidato de cobre. Aumentan los niveles sé-
ricos de cobre y ceruloplasmina sin mejoria evidente del cuadro
clinico. Pruebas complementarias y evolucion caso 2: Presenta va-
rias crisis focales simples. EEG: focalidad punta-onda en zona tem-
poral izquierda. Empieza tratamiento con OXC con control de las
crisis. RNM craneal: alteracion de sefial de sustancia blanca corti-
co-subcortical y profunda bitemporal. Hiperlactacidemia. Biopsia
de piel para estudio de cadena respiratoria en fibroblasto (pen-
diente). Microscopia de cabello: alteraciones caracteristicas. Cu-
premia y ceruloplasmina bajas. En ambos pacientes se realiza
CUMS por ITU: vejiga neurdgena multidiverticular. Enfermedad
de Menkes: enfermedad metabdlica hereditaria ligada al sexo. Las
mutaciones en el gen ATP7A que codifica una ATPasa transporta-
dora de cobre determinan una alteracion del transporte del cobre
a través de la membrana celular. La clinica aparece a los 2-3 me-
ses con deterioro neuroldgico habitualmente grave. Son patogno-
monicas las anomalias del cabello. Son frecuentes las alteraciones
en huesos. Otras manifestaciones son hernias inguinales, diverti-
culos vesicales y la degeneracion retiniana. El diagnostico se con-
firma con la demostracion de la acumulacion intracelular del co-
bre en el cultivo de fibroblastos y estudio genético.
Conclusiones: La enfermedad de Menkes tiene un pronostico
infausto. El tratamiento precoz puede evitar el deterioro neuro-
logico progresivo. Hay que pensar en esta enfermedad en lac-
tantes varones con pérdida de adquisiciones psicomotoras, dis-
morfia y alteraciones del cabello. Es importante el estudio
molecular del enfermo y de la madre para consejo genético.

666 09:07
NECROSIS ESTRIATAL AGUDA INFANTIL

Araceli Garcia Pose, Marta Benito Gutiérrez, Nieves Romero-
Hombrebueno Dominguez, Sara Morén Hodge, Antonio Martinez
Bermejo

Hospital Universitario La Paz, Madrid.

Introduccion: La necrosis estriatal aguda es una afectacion rara
caracterizada por degeneracion bilateral de ganglios basales.
Puede manifestarse con disminucion del nivel de conciencia,
convulsiones y signos extrapiramidales. La causa postinfeccio-
sa es la mas frecuente. La neuroimagen es fundamental para el
diagnostico.

Caso clinico: Nina de 13 meses, sin antecedentes de interés
salvo madre con herpes labial, que presenta crisis parcial
compleja en el contexto de fiebre y somnolencia de 3 dias de
evolucion. TC craneal normal y LCR demostré Gnicamente
pleocitosis con predominio mononuclear. Se inicia trata-
miento empirico con aciclovir y cefotaxima i.v, persistiendo
las crisis y disminucion del nivel de conciencia, por lo que
es trasladada a la unidad de cuidados intensivos. Cultivos de
sangre, orina, heces, aspirado bronquial y LCR fueron estéri-
les. Serologia para VHS, VVZ, VEB, adenovirus, influenza,
parotiditis, sarampion, Rickettsia conorii, Mycoplasma pneu-
moniae y VRS resultd negativa. PCR de VIH negativa. Ami-
nodcidos y acidos organicos en sangre, orina y LCR norma-
les. Elevacion del 3-orto-metil-dopa con disminucion del
acido homovalinico en LCR. EEG inicial con afectacién cere-
bral generalizada de severa intensidad sin paroxismos y me-
joria progresiva de la actividad basal en controles posterio-
res. La RM objetivo afectacion bilateral de ganglios basales.
Progresivamente, la paciente manifesté un cuadro de ence-
falopatia pareto-distonica con espasticidad de miembros e
irritabilidad, que mejor6 tras la medicacion antidistonica, re-
lajantes musculares y fisioterapia. La evolucion fue favorable,
con mejoria de la espasticidad y adecuada conexién con el
medio.

Discusion: La necrosis bilateral de ganglios basales se ha ob-
servado en procesos de diverso origen, de curso agudo y sub-
agudo. Es frecuente la etiologia metabodlica, toxica o degenera-
tiva; pero la principal causa en la infancia es la postinfecciosa,
incluso sin evidencia microbiolégica concluyente. Su fisiopato-
logia no es bien conocida pero, en el contexto de una enfer-
medad infecciosa reciente, sugiere una encefalitis selectiva del
estriado o un mecanismo mediado por anticuerpos. En nuestro
caso las alteraciones en LCR sugirieron etiologia virica sin en-
contrarse el agente causal. La alteracién en los metabolitos de
dopamina y serotonina en LCR pudo deberse a la misma ne-
crosis estriatal secundaria a la infeccion; su normalizacion pos-
terior descarta un trastorno metabolico de base.
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667 09:14
ESCLEROSIS TUBEROSA EN NUESTRO MEDIO

Olga Garcia Mialdea, Maria Elena Cabezas Tapia, Ana Pérez
Pardo, Jorge Victor Sotoca Fernandez, Lourdes Garcia
Villaescusa, Maria Mayordomo Almendros, Ignacio Onsurbe
Ramirez, Maria Terrasa Nebot, Ana Maria Correas Sanchez,

José Manuel Siurana Rodriguez

Complejo Hospitalario Universitario de Albacete.

Introduccion: La esclerosis tuberosa es una enfermedad mul-
tisistémica de expresion clinica variable. La herencia es autono-
mica dominante, con una frecuencia estimada de 1/6.000. Un
50-70% de los casos es debido a mutaciones espontineas, exis-
tiendo ligamiento con varios cromosomas en relacion con los
genes que codifican las proteinas hamartina y tuberina.
Pacientes y métodos: Estudio descriptivo sobre los casos diag-
nosticados en nuestro hospital en el periodo comprendido en-
tre 1984-2006. Anilisis mediante el programa estadistico SPSS.
Resultados: Se estudiaron 11 pacientes. La edad al diagnostico
fue entre 0 y 79 meses (media 32,64). El 63,6% fueron varones.
Presentaron antecedentes familiares un 27,3%. Los sintomas
guias ante los cuales se sospech6 el diagnostico correspondie-
ron a: renales (9,1%), cardiacos (18,2%), crisis epilépticas
(63,6%) y cutaneos (9,1%). Los criterios diagnosticos encontra-
dos fueron: angiofibromas (45,5%), manchas acronicas (90,9%),
placas de chagrin (27,3%), hamartomas retinianos (9,1%), tube-
rosidades corticales (45,5%), nodulos subependimarios (54,5%),
rabdomiomas cardiacos (18,2%), angiomiolipoma renal (18,2%)
y quistes renales (9,1%). Mediante TAC se observaron tiberes
corticales en el 9,1% de los casos y nddulos subependimarios
en un 45,5%, mientras que con RMN presentaron ttberes corti-
cales un 45,5% y ndédulos subependimarios un 54,5%. En los
dos pacientes con rabdomioma cardiaco ninguno asoci6 sinto-
matologia cardiaca. De los pacientes con crisis epilépticas, un
40% presento dos tipos de crisis, siendo las crisis parciales com-
plejas las observadas con mayor frecuencia. Para el control de
las crisis requirio biterapia un 10% y triterapia un 20%. Actual-
mente persisten crisis en un 18,2%, presenta retraso mental un
27,3%, trastornos del lenguaje un 9,1% y déficit motor un 9,1%.
Conclusion: Las manifestaciones clinicas varian segin la edad
del paciente. Es comin la combinacion de dos o mas tipos de
crisis en un mismo paciente. En el seguimiento se debe realizar
una evaluacion periddica para diagnosticar de manera tempra-
na la aparicion de tumores u otras complicaciones. En nuestro
estudio fue mas rentable la RMN que la TAC para la deteccion
de las lesiones cerebrales. El pronostico y tratamiento depen-
derdn de la severidad de los sintomas.

668 ; 09:21
CRISIS GELASTICAS: UNA FORMA PECULIAR DE
EPILEPSIA FOCAL

Sonia Martinez Gonzilez, Maria Jests Martinez Gonzalez, Ainhoa
Garcia Ribes, José M. Prats Vinas

Unidad de Neuropediatria del Hospital de Cruces, Barakaldo (Vizcaya).

Introduccion: Las crisis epilépticas geldsticas se caracterizan
por episodios de risa inadecuada carente de tono afectivo, se-
guidos de los fendmenos motores propios de una crisis parcial
compleja. En su mayor parte su origen es focal organico, pen-
sando que las formas idiopaticas probablemente sean también
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de origen lesional a medida que se definen las técnicas de neu-
roimagen. Presentamos 3 ninos diagnosticados de epilepsia ge-
lastica en nuestras consultas.

Caso clinico 1: Nifa que a los 2 afios inicia episodios breves y
diarios de risa extrana y desviacion cefilica a la izquierda. En el
EEG se registran 2 crisis gelasticas. La RM cerebral es normal. Se
instaura tratamiento con carbamacepina, desapareciendo las cri-
sis. Tras disminucion de la medicacion a los 6 afios, reaparece
la clinica con control posterior tras reajuste de dosis. En RM se
evidencia entonces una displasia cortical frontal.

Caso clinico 2: Nifio que a los 11 afios inicia episodios de risa
involuntaria, junto a hipertonia de extremidades y enrojeci-
miento facial. En video-EEG aparece un foco frontal izquierdo
y se registran 5-6 crisis gelasticas. La RM es normal. Se instaura
tratamiento con acido valproico con desaparicion de las crisis.
Tras supresion de la medicacion (a los 3 afios de su inicio) no
reaparece la clinica.

Caso clinico 3: Niflo que inicia a los 8 anos episodios diarios
de desviacion de la mirada a la izquierda con caida al suelo,
instaurandose tratamiento con carbamacepina. La RM es nor-
mal. A los 10 meses, comienza con episodios de risa incontro-
lada, con desviacion cefilica y ocular a la izquierda e hiperto-
nia de extremidades superiores. Se ajusta medicacion
anticomicial sin respuesta adecuada, recurriendo las crisis pese
al tratamiento con diferentes antiepilépticos en mono y bitera-
pia. En una nueva RM aparece un hamartoma hipotalamico, en
tratamiento actualmente con radiocirugia, con mejora en el
control critico.

Conclusiones: El interés de las crisis gelasticas va mas alla de
lo anecdético, ya que estin frecuentemente originadas en un
hamartoma hipotaldmico, con resistencia al tratamiento antiepi-
léptico, debiendo tratarse con cirugia o radiocirugia, con buen
resultado si la exéresis es total. Una RM inicial normal no des-
carta patologia organica como ocurrié en 2 de nuestros pacien-
tes, por lo que ante una mala evolucion clinica es conveniente
una nueva valoracion radiologica.

669 ) 09:28
HIPERTENSION INTRACRANEAL BENIGNA.

REVISION DE NUESTRA CASUISTICA

Margarita Cristina Rodriguez Benjumea, Maria Angeles Delgado
Rioja, Concepcién Gonzilez Fuentes, Belén Jiménez Crespo,
Maria Luisa Dominguez Quintero, José Sierra Rodriguez,

Jose Maria Ceballos Aragon

Hospital Juan Ramon Jiménez, Huelva.

Introduccion: La hipertension intracraneal idiopatica (HID se
define por el incremento de la presion intracraneal con com-
posicion normal del liquido cefalorraquideo (LCR) y ausencia
de focalidad neuroldgica o de alteraciones en la neuroimagen.
Material y método: Se revisaron 14 casos diagnosticados de HII
durante un periodo de 24 anos (1982-2000). Fueron diagnosti-
cados segtn los criterios de Ahlskog (1982): ausencia de focali-
dad neurologica, LCR de composicion normal, presion de LCR
> 200 mmHg (en ninos > 24 meses sedados en decubito late-
ral), neuroimagen normal o discreta disminucion del tamano
ventricular.

En todos se practico: historia clinica detallada, exploracion fisi-
ca completa, puncion lumbar, estudio oftalmologico, EEG y
pruebas de neuroimagen.
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Se establecieron 2 grupos segin edad de presentacion (grupo
I: menores 24 meses, grupo II: mayores 24 meses) recogiendo
diferencias en cuanto a presentacion, exploracion, pruebas
complementarias, etiologia, tratamiento y evolucion.
Resultados: Edad media presentacion 4,3 afios (5 meses-11
anos) sin predominio de sexo. Sintomatologia: irritabilidad
3 casos, cefalea y vomitos 11, fontanela abombada en 1. Ex-
ploracion: fontanela abombada 4 casos, estrabismo 5, y pa-
piledema en 11. Puncién lumbar: LCR de composicion nor-
mal en todos los casos, EEG normal en 11 y lento 3,
neuroimagen normal en 12 casos y discreta disminucion ta-
mano ventricular en 2. Evolucion favorable: todos salvo uno
con alteracion agudeza visual. Asociaciones encontradas:
otitis en 3, obesidad e ingesta vitamina A en 2, solo obesi-
dad en 1, menarquia en 1, catarro en 1y TCE leve (grado 0)
en 1.

Conclusiones: 7) Sospechar HII en nifos < 2 afos con irrita-
bilidad y fontanela abombada y en > 2 afios con cefalea y vo-
mitos. 2) Investigar causas subyacentes y tratarlas especifica-
mente si es posible. 3) En nifos > 2 afos considerar el
tratamiento con dexametasona i.v para evitar complicaciones of-
talmoldgicas.

670 09:35
DISOCIACION MADURATIVA O RETRASO
MADURATIVO DE LA MARCHA: SITTING ON AIR
Susana Riesco Riesco, Rosa Batista Ferreira, Pilar Diaz Pernas,
Joaquin Arcas , Laura Sinchez Garcia, Marta Benito Gutiérrez,
Araceli Garcia Pose, Ana Pilar Nso Roca

Hospital Universitario La Paz, Madrid.

El retraso de la marcha es una causa frecuente de consulta en
pediatria. La mayor parte de los niflos son capaces de cami-
nar a los 18 meses. El hecho de no alcanzar este hito en el de-
sarrollo psicomotor puede ir asociado a problemas neurolo-
gicos 0 en otros sistemas. Sin embargo, el retraso de la
marcha en una parte importante de estos niflos no obedece a
una causa concreta. Diferenciar aquellos nifios que presentan
un simple retraso madurativo de la marcha de aquellos con
problemas motores mas serios no siempre es sencillo. La di-
sociacion madurativa es un sindrome caracterizado por un de-
sarrollo normal en el control de cabeza y brazos, pero un de-
sarrollo retrasado en sedestacion y bipedestacion. Estos nifios
tipicamente presentan una negativa a la bipedestacion, con
una flexion de caderas con rodillas extendidas cuando son
colocados en suspension vertical. Esta postura es conocida en
la literatura como sitting on air, término acufiado por Robson
en 1970.

Han sido revisados 6 casos de nifios que fueron diagnostica-
dos de disociaciéon madurativa en los dltimos 5 afnos. Se han
analizado los antecedentes prenatales y perinatales de los ni-
flos, asi como la evolucion de su desarrollo psicomotor hasta
conseguir la marcha liberada. La disociacion madurativa pue-
de considerarse una causa aparte en el diagnostico del retra-
so en la marcha. Su conocimiento puede prevenir innecesa-
rios tratamientos o procedimientos diagnoésticos, asi como
ayudarnos a identificar aquellos nifilos que tendrdn un pro-
nostico favorable, en cuanto a lo que a desarrollo motor se
refiere.

671 09:42
ELEVACAO DAS TRANSAMINASES-DOENCA
NEUROMUSCULAR?

Carla Laranjeira, Tiago Praceres, Emilia Vieira, Maria Rosario
Santos, Ana Paula Fernandes, Susana Peres, Manuela Santos

Servicio de Pediatria del Hospital Senhora da Oliveira, Guimaraes
(Portugal), Servicio de Neuropediatria del Hospital de Criancas Maria Pia,
Porto (Portugal) y Unidad de Genética Molecular IGM, Porto (Portugal).

As doencas neuromusculares tém expressdo varidvel quanto a
idade de inicio e sinais clinicos. Os autores apresentam dois
casos clinicos em que no decurso do estudo de outras
patologias foi identificada elevacdo das transaminases e
posteriormente diagnosticada doenca neuromuscular.

Caso 1: Crianca do sexo feminino, enviada a Consulta de
Pediatria aos 3 anos por apresentar valores persistentemente
elevados de transaminases desde os 9 meses de idade (maximo
TGO 189 Ul/ml e TGP 214 Ul/ml). O estudo analitico inicial aos
9 meses foi efectuado por historia de emagrecimento, dores
abdominais e astenia que entretanto reverteu. Do estudo
efectuado para esclarecimento da eleva¢iao das transaminases
foi detectada elevacio marcada da creatinofosfocinase (CK)
11569 Ul/ml e da desidrogenase lactica (DHL) 2008 Ul/ml. No
exame neurologico foi detectada uma discreta hipertrofia dos
gémeos. Na bidpsia muscular, o misculo era distrofico, com
distrofinas e sarcoglicanos normais. O estudo de genética
molecular mostrou uma muta¢io do gene da FKRP (fukutin-
related protein). O diagnostico final foi o de LGMD2I.

Caso 2: Lactente do sexo masculino que no decurso de
gastrenterite aos 7 meses, foi observado no servico de urgéncia
e efectuou estudo analitico onde foi detectada alteracio das
transaminases: TGO 132 UI/ml, TGP 217 Ul/ml. Teve alta com
orientacdo para repetir estudo analitico. Por manter
transaminases aumentadas foi alargado estudo que revelou CK
23856 Ul/ml, DHL 1404 Ul/ml e aldolase de 90U/L. No exame
neurologico havia um aumento da consisténcia dos gémeos. A
biopsia muscular mostrou uma distrofia muscular com
distrofinas ausentes, compativel com Distrofia muscular de
Duchenne. Ambos os casos estdo orientados em consulta
multidisciplinar de doengas neuromusculares do Hospital Maria
Pia Porto e consulta no Instituto de Genética médica para
aconselhamento familiar. Os autores pretendem com estes
casos relembrar a necessidade de pedir o doseamento de
enzimas musculares no estudo de elevaciao de transaminases
(de notar que em ambos 0s casos essa alteracdo foi detectada
antes dos 12 meses), e salientar a importincia do diagnostico
precoce para aconselhamento genético e orientacdo
terapéutica.

672 09:49
ADRENOLEUCODISTROFIA LIGADA AL CROMOSOMA
X, FORMA INFANTIL; PRESENTACION DE DOS CASOS
EN U’NA MISMA FAMILIA JUNTO CON EL ESTUDIO
GENETICO FAMILIAR

Marta de Toro Codes, Tomas del Campo Munoz, Isabel Leiva
Gea, Concepcion Sierra Corcoles, Rafael Parrilla Munoz, Jestus de
la Cruz Moreno

Unidad de Gestion Clinica de Pediatria del Complejo Hospitalario de Jaén.

Antecedentes y objetivos: La ADL es un defecto de la beta-
oxidacion peroxisomal ligada al cromosoma X, que conlleva la

An Pediatr (Barc) 2007;66(Supl 3):1-346



AEP 2007 - 56 Congreso de la Asociacién Espafola de Pediatria

234

acumulacion de acidos grasos de cadena muy larga en células
adrenales y en macrofagos cerebrales. Se asocia a desmieliniza-
cion cerebral y a insuficiencia adrenal. La determinacion de
AGCML establece el diagnoéstico de sospecha en los pacientes
y el estudio genético lo confirma tanto en los pacientes como
en los familiares presintomaticos y portadores. No hay trata-
miento efectivo; el trasplante de médula Osea es la mejor alter-
nativa terapéutica pero con indicaciones muy precisas. A conti-
nuacion presentamos dos casos clinicos, primos hermanos entre
si, con el estudio genético familiar.

Caso clinico 1: Varon de 9 anos sin antecedentes personales
de interés, que presenta un cuadro de 6 meses de evolucion de
trastorno conductual y pérdida cognitva, acompanado de de co-
jera de miembro inferior derecho. En estos seis meses evolu-
ciona dando lugar a un cuadro piramidal y un sindrome cere-
beloso, por lo que se realiza RMI cerebral que muestra lesiones
desmielinizantes parieto-occipitales bilaterales y en el cuerpo
calloso y se determinan AGCML que aparecen aumentados en
C:26; la genética confirma el diagnostico. Cortisol al diagnosti-
co normal. Comienza tratamiento dietético con aceite de Lo-
renzo. Estudio familiar: dos hermanos varones sanos, madre y
hermana portadoras.

Caso clinico 2: Varon de 7 afios, primo hermano del anterior,
que presenta retraso en el habla y falta de atencion. Por ser hijo
de madre portadora y tener un primo hermano afecto se reali-
za estudio genético que confirma la mutacion, y determinacion
de AGCML que aparecen aumentados en fibroblastos y en biop-
sia de piel. En el momento del diagnostico la RMI ya muestra
lesiones desmielinizantes y el estudio adrenal insuficiencia su-
prarrenal. Se inicia tratamiento sustitutivo con corticoides y die-
tético con aceite de Lorenzo.

Comentarios: 7) Importancia del estudio genético en parien-
tes de enfermos de ADLD para detectar portadores y pacientes
presintomaticos. 2) El diagnostico en fase presintomatica per-
mitiria la realizacion de trasplante de médula 6sea, con lo que
se frenaria la evolucion del cuadro.

673 09:56
DOS CASOS DE INCONTINENCIA PIGMENTI CON
AFECTACION NEUROLOGICA

Raquel Morales Sinchez, Laura Regueras Santos, Leticia Castanon
Lopez, Daniel Mata Zubillaga, Cristina Rodriguez Fernandez,
Cristina Iglesias Blazquez, Francisco Martinez Castellano

Hospital de Leon, Ledn y Hospital La Fe, Valencia.

Introduccion: La incontinencia pigmenti es un trastorno neu-
roectodérmico de origen genético poco frecuente, transmitido
por un gen dominante ligado al cromosoma X. Afecta princi-
palmente a la piel aunque asocia afectacion del sistema nervio-
so central en un 10-30% de los casos.

Caso 1: Recién nacida sin antecedentes familiares de enferme-
dades dérmicas ni neurologicas Embarazo controlado y parto eu-
tocico a las 38 semanas. Al nacimiento presenta lesiones vesicu-
losas en extremidades y tronco de distribucion lineal, y en la
biopsia cutanea una marcada espongiosis eosinofilica y exocito-
sis. Su estudio genético mostrd una deleccion de los exones 4 al
10 del gen NEMO, no encontrindose dicha anomalia en la ma-
dre. Al tercer dia de vida la paciente presenta una convulsion to-
nica generalizada, siendo la puncion lumbar, el EEG vy la ecogra-
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fia cerebral normales. En la RNM cerebral al mes de vida no se
aprecio ninguna alteracion. Se mantuvo con tratamiento durante
2 meses sin presentar, tras la retirada, nuevas crisis ni afectacion
neurologica.

Caso 2: Recién nacida de raza asiatica. Embarazo controlado
y parto eutdcico a las 40 semanas. Al nacimiento presentd le-
siones vesiculosas de predominio en tronco y extremidades
superiores. Su madre y su hermana habian presentado lesio-
nes dérmicas similares durante la infancia. Al mes y medio de
vida ingresa con sindrome de fiebre sin foco. En la explora-
cion fisica presentaba lesiones pigmentadas generalizadas y le-
siones verrucosas aisladas. Durante su ingreso experimenta
cuatro crisis parciales afebriles. La RNM cerebral mostr6 lesio-
nes de isquemia cronicas en sustancia blanca de distribucion
bilateral. La puncion lumbar, el EEG vy la ecografia cerebral no
presentaron alteraciones. En la biopsia de las lesiones cutane-
as se describieron queratinocitos disqueratosicos, espongiosis
y gran cantidad de pigmento melanico en dermis, hallazgos
compatibles con IP en fase verrucosa. A los cuatro meses con-
tinua en tratamiento con fenobarbital, sin presentar nuevas
convulsiones.

Comentarios: La IP deberd ser considerada en el diagnostico
diferencial de lesiones dérmicas vesiculoeritematosas en el re-
cién nacido. El diagnostico precoz permite detectar patologias
asociadas como las neurologicas, que son las que determinan
el pronostico. En la incontinencia pigmenti la delecion de los
exones 4 al 10 del gen NEMO causa el 80% de la neomutacio-
nes.

674 - 10:03
POLINEUROPATIA CRONICA

INFLAMATORIA DESMIELINIZANTE:

A PROPOSITO DE UN CASO

Gonzalo Mateo Martinez, Raquel Buenache Espartosa,

Juana Maria Rizo Pascual, Enrique Otheo de Tejada Barasuain,
Purificacion Ros Pérez, Maria Luisa Cubero Lorenzo,

Gustavo Lorenzo Sanz

Unidad de Neuropediatria y Servicio de Pediatria del Hospital Ramon
y Cajal, Madrid, Universidad de Alcala de Henares, Madrid y
Servicio de Neurofisiologia Clinica del Hospital Carlos III, Madrid.

La polineuropatia cronica inflamatoria desmielinizante (PCID)
es una neuropatia infrecuente en la edad pediatrica. Sus princi-
pales manifestaciones clinicas, debilidad de miembros inferio-
res y disestesias, pueden mimetizar otras patologias neurologi-
cas, por lo que a veces su diagnostico es dificil y se retrasa el
inicio del tratamiento.

Caso clinico: Varon de 14 anos, sin antecedentes personales ni
familiares de interés, que en los 4 meses previos al ingreso tuvo
3 episodios de pérdida de fuerza subita en miembros inferiores
(MMID) con caida al suelo, a partir de los cuales comenzo6 a sen-
tir inestabilidad de la marcha pero no referfa una pérdida de
fuerza progresiva. Exploracion fisica: habito asténico, hipotro-
fia generalizada de masas musculares en (MMSS) y (MMID), pér-
dida de fuerza III-IV/V a nivel distal en las 4 extremidades, y a
nivel proximal en MMII reflejos miotéticos abolidos en MMII e
hipoactivos en MMSS. Marcha bamboleante con aumento de la
base de sustentacion y estepaje.

En el estudio del LCR se observaron 3 cel/mm?3y unas protei-
nas de 1,47 g/L (0,20-0,5) [albamina: 95 mg/dL (14-20), Ig G:
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12,1 mg/dL (2-4)]. Las serologias para Borrelia, M. pnetumo-
niae y EBV, asi como los anticuerpos antinucleares organo-
especificos, fueron negativos. Las determinaciones de lactato,
piruvato, dcidos grasos de cadena muy larga y 4cido fitinico
fueron normales. El electromiograma demostré hallazgos
compatibles con severa afectacion desmielinizante sensitivo-
motora simétrica, con bloqueos de la conduccion. Se realizd
tratamiento con gammaglobulina i.v a 2 g/kg, presentando a
los 2 meses una respuesta favorable, tanto clinica como ana-
litica, y se administré un nuevo ciclo de gammaglobulina. En
el seguimiento evolutivo, 6 meses después del diagnostico,
persistia dicha mejoria con aumento de la fuerza y del trofis-
mo muscular.

Conclusiones: Habitualmente, las neuropatias cronicas sensi-
tivo-motoras en el nifio son de caricter hereditario y el trata-
miento médico no modificara su curso clinico. No obstante, ante
un paciente con debilidad muscular en miembros inferiores de
larga evolucion, con arreflexia osteotendinosa, habra que con-
siderar la posibilidad de una PCID, ya que un tratamiento es-
pecifico precoz puede modificar significativamente el pronosti-
co de la enfermedad.
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PERFIL CLINICO EPIDEMIOLOGICO Y TERAPEUTICO
DE NEUROCISTICERCOSIS EN EL HOSPITAL
NACIONAL DE NINOS BENJAMIN BLOOM DURANTE
EL PERIODO DE 1998 A 2003

Carlos Ignacio Ortez Gonzalez, Hugo Escobar Escobar, Jorge
Palacios Argueta

Universidad de El Salvador (El Salvador) y Hospital Nacional de Nifios
Benjamin Bloom, San Salvador (El Salvador).

Antecedentes: La neurocisticercosis (NCC) es la entidad para-
sitaria mas frecuente del SNC; no se han encontrado en nuestro
medio estudios clinicos previos; se identifico el comportamien-
to, diagnostico, tratamiento y las evoluciones de La NCC en un
hospital de atencion pediatrica de El Salvador, durante el pe-
riodo de 1998 a 2003.

Objetivos: Describir el perfil clinico, epidemiologico y tera-
péutico de neurocisticercosis diagnosticada en un hospital de
atencion pedidtrica de El Salvador en el periodo de 1998 a 2003.
Metodologia: Se realizO un estudio tipo cohorte historico de
toda la poblacion asistida, con diagnostico de NCC en el perio-
do de 1998 a 2003. Con una ficha de recoleccién de datos se de-
pur6 cada expediente clinico, conservando la confidencialidad.
Los datos se procesaron en el programa Epi info 3.3.2, CDC
Atlanta.

Resultados: La NCC, con una prevalencia de 0,06% durante
el periodo de investigacion, con infestacion un 10% mas en
el area urbana que en la rural, con proporcion de 1:1 en am-
bos sexos. El 78% presentd convulsion como sintoma princi-
pal; en las neuroimagenes se aprecian hasta en un 83,3% le-
intraparenquimatosas tipo calcificacion.
Posteriormente a tratamiento con albendazol el 92% finalizo

siones

sin secuela neurologica, ningin caso amerito neucirugia, no
hubo fallecidos.

Conclusion: Parasitosis cerebral, que debuta como convulsion,
lesiones calcificantes o quisticas, usualmente es hasta obtener
neuroimagenes que son tratados, no solo con antiepilépticos
sino con albendazole, con resultados clinicos y radiologicos fa-

vorables. Surge en dreas de mayor concentracion poblacional y
condiciones sanitarias no Optimas. Los resultados son compara-
bles con la literatura mundial.
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REGRESION NEUROLOGICA

Y HEPATOSPLENOMEGALIA EN EL PRIMER ANO

DE VIDA: A PROPOSITO DE 2 CASOS

Ana Barcia Ramirez, Maria Solis Reyes,

Maria José Manzano Infante, Miguel M. Rufo Campos,

Luis Ruiz del Portal Bermudo, Eduardo Martinez-Bonet,

Amparo Chabas

Seccion de Neuropediatria del Hospital Infantil Virgen del Rocio, Sevilla,
Servicio de Pediatria General del Hospital Infanta Elena,
Huelva e Instituto de Bioquimica de Barcelona.

Introduccion: La presencia en un niflo menor de un ano de
hepatosplenomegalia y regresion del desarrollo neurolégico
debe hacer pensar en una enfermedad de deposito lisosomal
(EDL), trastornos genéticos en los que hay un acumulo de sus-
tancias de degradacion lisosomal en distintos tejidos, provo-
cando un cuadro cronico y progresivo que conduce en muchos
€asos a una muerte temprana.

Caso clinico 1: Varon de 13meses con regresion neurologica,
hipotonia marcada y hepatosplenomegalia desde los 4meses.
Hiperbilirrubinemia en periodo neonatal. Exploracion: rasgos
toscos, desnutricion con hipotrofia de extremidades, hipotonia
marcada, hepatosplenomegalia, refejos musculares profundos
(RMP) abolidos, sostén cefilico, persecucion ocular y sonrisa
afectiva presentes, no sedestacion ni bipedestacion, escasa in-
teraccion con el medio.

Caso clinico 2: Varon de 11meses con hepatosplenomega-
lia y sindrome regresivo desde los 4 meses. Exploracion: ras-
gos toscos, hipotonia marcada, hepatosplenomegalia, ausen-
cia de RMP, mioclonias de miembros ante pequefios
estimulos, sostén cefilico presente, no sedestacion ni bipe-
destacion, no persecucion ocular ni interaccion con el me-
dio. Pruebas complementarias: hemograma: anemia normo-
citica en 1, normal en 2; bioquimica: aumento de
transaminasas; mapa 6seo: dismorfia crineo-facial en ambos;
en 2, silla turca en J y hemivértebras cervicales; potenciales
evocados auditivos y visuales: latencias alargadas; velocidad
de conduccion nerviosa: muy enlentecida; RMN cerebral: pa-
tron de desmielinizacion; estudio oftalmologico: normal en
1, mancha rojo cereza en 2; aminodcidos en sangre y orina,
oligosacaridos y GAG en orina: normales; frotis sanguineo:
normal en 1, linfocitos vacuolados en 2; biopsia médula
Osea: células espumosas; cultivo de fibroblastos de piel (ana-
lisis enzimatico):niveles no detectables de esfingomielinasa
acida. Diagnostico: enfermedad de Niemann-Pick tipo A
(ENP-A) confirmada en ambos casos la mutacion genética en
cromosoma 11.

Conclusiones: 7) Ante un cuadro de hepatosplenomegalia y
regresion neurologica en el primer ano de vida hay que pensar
que se trata de una EDL y realizar las pruebas complementarias
necesarias para su diagnostico. 2) Ante la falta de tratamiento
curativo en la ENP-A es fundamental el consejo genético y el
diagnoéstico prenatal. 3) Se estin estudiando marcadores pro-
teicos para futuros screening neonatales de aquellas EDL que si
tienen tratamiento.
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