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Resumen

Objetivos: La estimulacion cerebral profunda del nicleo subtaldmico (ECP-NST) es eficaz en
enfermedad de Parkinson (EP) con fluctuaciones motoras y discinesias. Los ensayos clinicos
incluyeron pacientes con genotipo desconocido. Un 5-10% de pacientes con EP tienen causa
monogénica, y los efectos de la ECP podrian variar en funcién del gen mutado. Solo se han
reportado 5 casos de ECP-NST en mutaciones PINK1. Presentamos resultados de un paciente con EP
precoz y mutacion homocigota en PINK1 tratado con ECP-NST.

Material y métodos: Vardn de 53 afios con EP e inicio de sintomas a los 32 afios. Desarrolld
fluctuaciones motoras y no-motoras graves a los 39 afos, incluyendo distonia importante en EEII,
sudor, ansiedad y astenia en off, corea en on, e insomnio grave refractario. Estudio genético con
heterocigosis compuesta por dos variantes patogénicas en PINK1: PINK1(NM 032409.3):[c.214C>T,
p.GIn72*]; [c.1366C>T, p.GIn456*]. Previamente tratado con apomorfina subcutdnea, levodopa,
opicapona y amantadina (LEDD 1200 mg/dia). Escalas precirugia: MDS-UPDRS-III = 19 (on)/33 (off),
MDS-UPDRS-IV = 11. Cognicién normal precirugia (MATTIS = 143).

Resultados: Tras ECP-NST bilateral presenté mejoria subjetiva del 75% de sintomas motores y no-
motores, desaparicion practica de periodos off y corea, y resoluciéon completa del insomnio. A un afio
poscirugia mantiene mejoria, inicamente con levodopa (350 mg/dia). MDS-UPDRS-III (on) = 22,
MDS-UPDRS-IV = 2. Como efecto adverso aparecié apatia marcada a los 10 meses. La cognicion
permanecié normal (MATTIS = 140).

Conclusion: Reportamos la excelente respuesta a ECP-NST en EP por mutacién PINK1, con mejoria
significativa de fluctuaciones motoras, no-motoras e insomnio refractario, aunque con desarrollo
tardio de apatia. Se requieren mas estudios para evaluar resultados de ECP en EP monogénica.
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