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'Servicio de Neurologia. Instituto de Neurociencias Fundacién para la
Investigacion Biomédica del Hospital Clinico San Carlos; *Servicio de
Neurociencias. Hospital Universitario de Canarias; 3Servicio de
Neurologia. Hospital Clinico San Carlos.

Objetivos: La esclerosis lateral amiotrofica (ELA) es una enfermedad
neurodegenerativa letal caracterizada por la pérdida progresiva de
motoneuronas en la médula espinal y la corteza cerebral. Se han des-
crito mutaciones en el gen TARDBP, que codifica para el TDP-43, en
muchos pacientes de ELA y en algunos de FTD. Un modelo de raton con
mutacion puntual en el gen endogeno del raton Tardbp, que expresa
la mutacion TDP-43M323K a niveles fisiolégicos, provoca una degene-
racion de la neurona motora muy leve y de aparicion tardia. Los rato-
nes homocigotos mueren al nacer. Nuestro objetivo es generar ratones
homocigotos que superen la letalidad para poder estudiar el efecto de
la mutacion en los fenotipos bioquimicos y moleculares relacionados
con las TDP-43 proteinopatias.

Material y métodos: Generamos ratones homocigotos TDP-43M323K en un
fondo hibrido F1 de C57BLl/6JxDBA/2J. Utilizamos machos y hembras para
este estudio y realizamos un amplio conjunto de pruebas bioquimicas y
de biologia molecular de forma longitudinal entre 3-12 meses de edad.
Resultados: Este modelo de raton presentaba alteraciones relaciona-
das con la astrogliosis y microgliosis segiin avanza en edad. Ademas, la
proteina TDP-43 muestra una sobreexpresion proteica sistémica, junto
con un aumento de TDP-43 fosforilado. Aparecen caracteristicas pato-
logicas de las TDP-43 proteinopatias.

Conclusién: En conclusion, la mutacion TDP-43M323K provoca un con-
junto de alteraciones bioquimicas y moleculares, que dan lugar a fe-
notipos cognitivos, motores y metabolicos en los ratones. Presentamos
un modelo de raton que permite estudiar las caracteristicas asociadas
al espectro de la enfermedad ALS-FTD.

19451. EXPERIENCIA DEL TRATAMIENTO CON T,OFERSI::N EN
PACIENTES CON ESCLEROSIS LATERAL AMIOTROFICA
FAMILIAR EN UN HOSPITAL TERCIARIO

Peral Quirods, A.; Rodriguez Navas, S.; Cobo Roldan, L.; Gomez
Caravaca, M.

Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario Reina Sofia.

Objetivos: Dentro de las formas familiares de la esclerosis lateral
amiotroéfica (5-10%), la mutacion del gen SOD1 supone mas del 20%.
Describimos nuestra experiencia del tratamiento intratecal con tofer-
sén en una serie de pacientes con dicha mutacion.

Material y métodos: Estudio observacional descriptivo prospectivo. De
un total de 31 pacientes, 12 cumplieron criterios (debilidad objetiva-
da, tratamiento con riluzol) y aceptaron recibir tratamiento. La media
de edad al inicio del tratamiento fue de 46 anos. 8 procedentes de
Almodovar del Rio. Todos con fenotipo espinal. Se determino la esta-
bilidad funcional reportada por escala ALSFRS-R y MRC, pruebas de
funcion respiratoria y se analizaron muestras de sangre y parametros
bioquimicos del LCR al inicio y tras infusiones.

Resultados: Se llevaron a cabo una media de 11 infusiones por pacien-
te. El 66,6% mantuvo misma puntuacion en ALSFRS-R; 1 con caida de 2
puntos; el resto con descenso de menos de 4. Mejoria en la escala MRC
en el 25% de los casos y una estabilidad en el 33%. Los que no mejora-
ron en MRC, se mantuvieron estables desde el punto de vista respira-
torio. 10 manifestaron cubiertas sus expectativas con sensacion de
estabilidad. El 63,6% mostro tendencia a pleocitosis en LCR: 2 de ellos
superaron 100 leucocitos/pL en algunas determinaciones; 1 entre 50-
100 leucocitos/pL. 36,3% objetivo proteinorraquia entre 50-100 mg/dl;
1 entre 100-150 mg/dl y 1 superior a 150 mg/dl. No eventos adversos
graves reportados, salvo cefalea y calambres pospuncion.
Conclusion: La mayoria de nuestros pacientes mostraron tendencia a
estabilidad funcional, asi como cumplimiento de expectativas. Si bien,
se registraron modificaciones en LCR con tendencia mayoritaria a pleo-
citosis e hiperproteinorraquia, sin repercusion grave.
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20022. ANALISIS DE LA POBLACION = 16 ANOS CON
ATROFIA MUSCULAR ESPINAL INCLUIDA EN EL PROYECTO
LONGITUDINAL CUIDAME

Nungo Garzén, N.'; Puig Ram, C.2; Pitarch Castellano, 1.3; Segovia
Simon, S.4; Fernandez Garcia, M.%; Pascual Pascual, S.; Marco
Cazcarra, C.%; Povedano Panades, M.¢; Moreno, A.7; Jerico Pascual,
1.8 Grimalt Calatayud, M.’%; Gil Polo, C.'; Expdsito Escudero, J.%;
Garcia Campos, 0."'; Henao R, M."?; Nascimiento Osorio, A.4; Vazquez
Costa, J."

'Servicio de Neurologia y Neuropediatria. Hospital Universitari i
Politécnic La Fe; *Servicio de Neuropediatria. Institut de Recerca
Sant Joan de Déu; *Servicio de Neurologia Pedidtrica. Hospital
Universitari i Politecnic La Fe; “Servicio de Neurologia Pedidtrica.
Institut de Recerca Sant Joan de Déu; *Servicio de Neurologia
Pedidtrica. Hospital Universitario La Paz; ¢Servicio de Neurologia.
Hospital Universitari de Bellvitge; "Servicio de Neurologia Pedidtrica.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca; éServicio de Neurologia.
Complejo Hospitalario de Navarra; °Servicio de Neuropediatria.
Complejo Asistencial Son Espases; "°Servicio de Neurologia. Hospital
Universitario de Burgos; ''Servicio de Neuropediatria. Complejo
Hospitalario de Toledo; ?Servicio de Neurologia. Complejo Hospital
Universitario Nuestra Sra. de Candelaria; 3Servicio de Neurologia.
Hospital Universitari i Politécnic La Fe.

Objetivos: La AME es una enfermedad rara de la que se dispone de
insuficiente informacion acerca de su historia natural y de la respuesta
a los tratamientos en la vida real. Desde el afio 2020 se implemento el
proyecto CUIDAME como un registro de los datos clinicos evolutivos de
los pacientes pediatricos y adultos con AME atendidos en diferentes
centros sanitarios en Espafa durante un periodo de al menos 5 anos.
Este trabajo busca describir los hallazgos encontrados luego de 3 anos
de seguimiento de la poblacion > 16 afios.

Material y métodos: El proyecto ha utilizado la plataforma SMArtCare
para la recogida de datos de cada visita clinica con escalas motoras y/o
funcionales. Se evaluaron los datos de 334 pacientes en seguimiento
en 16 hospitales espanoles incluidos a 30 de noviembre de 2022.
Resultados: El 36% de la poblacion es > 16 afos en el momento basal
[inicio del tratamiento modificador (TME); o, inicio de seguimiento
para paciente no tratado] con una edad media de 34,3 anos. El 96% de
la poblacion analizada era tipo Il y llI, el 3% restante eran tipo | (n = 2),
IV (n = 2) y presintomaticos (n = 1). 69% de ellos han recibido trata-
miento con TME (nusinersén o risdiplam) y 5% lo hizo participando en
un ensayo clinico. Los datos longitudinales se presentaran con mayor
detalle en el congreso.

Conclusién: Los registros de datos de enfermedades raras, como CUI-
DAME, permiten analizar datos reales de los pacientes para que neu-
rélogos y pacientes puedan tomar decisiones basadas en la evidencia
acerca del tratamiento y seguimiento.

19270. CARACTERISTICAS NEUROLOGICAS DEL FENOTIPO
DE LA ENCEFALOPATIA NEUROGASTROINTESTINAL
MITOCONDRIAL (MNGIE): DESCRIPCION DE UNA SERIE DE
PACIENTES

Sanchez-Tejerina San José, D.'; Restrepo, J.'; Llaurado6 Gayete, A.";
Lopez-Diego, V.'; Alemany, J.2; Sotoca Fernandez, J.'; Salvado
Figueras, M."; Gratacos Vinola, M.?; Raguer Sanz, N.3; Malagelada
Prats, C.4 Garcia Arumi, E.>; Marti, R.%; Juntas Morales, R.!

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitari Vall d’Hebron;
2Servicio de Neurologia. Hospital Sociosanitari de Mollet; 3Servicio
de Neurofisiologia Clinica. Hospital Universitari Vall d’Hebron;
“Servicio del Aparato Digestivo. Hospital Universitari Vall d’Hebron;
*Servicio de Genética Clinica y Molecular. Hospital Universitari Vall
d’Hebron; SLaboratorio de Patologia Neuromuscular y Mitocondrial.
Vall d’Hebron Institut de Recerca (VHIR).
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Objetivos: La encefalopatia neurogastrointestinal mitocondrial (MN-
GIE) es una enfermedad autosémica recesiva causada por el déficit
enzimatico de timidina fosforilasa (TP), codificada por el gen TYMP. Se
caracteriza por un trastorno progresivo gastrointestinal y una afecta-
cion neurologica variable. Describimos el fenotipo de una serie de pa-
cientes con MNGIE centrandonos en los aspectos neuroldgicos.
Material y métodos: Se incluyeron 6 pacientes con diagndstico gené-
tico confirmado. Se revisaron retrospectivamente los datos genéticos,
bioquimicos y clinicos de los pacientes para una descripcion centrada
en los hallazgos neuroldgicos.

Resultados: Se incluyeron 3 varones y 2 mujeres con una edad media
al diagnodstico genético de 31,2 afios. Todos los casos presentaban
una actividad de TP inferior a 10% de normalidad y niveles de deoxiu-
ridina y timidina elevados (media 11,4y 8,0 pmol/l respectivamen-
te). Los 5 pacientes se clasificaron como un fenotipo clasico de inicio
precoz con sintomas de inicio neuroldgica en todos los pacientes (me-
dia de edad 18,4 anos, rango 12-25): ptosis y problemas oculomotores
en 3/5 y polineuropatia en 2/5. Todos los pacientes presentaban
polineuropatia con un patron desmielinizante y afectacion de la res-
puesta sudomotora en 4/5 en los estudios neurofisiolégicos. Se iden-
tifico leucoencefalopatia en la RM cerebral en 4/4 casos y afectacion
oculomotora con ptosis en 4/5. Se realizo trasplante hepatico orto-
topico en 3/5 pacientes.

Conclusion: El espectro fenotipico en MNGIE puede ser heterogéneo
en su forma de presentacion y evolucion, incluyendo los aspectos neu-
rologicos. Dada su baja prevalencia, pronostico grave y tratamientos
potencialmente correctores del desequilibrio bioquimico, el reconoci-
miento de sus caracteristicas clinicas es fundamental para el diagnos-
tico precoz.

19296. DE NEURONA A NEFRONA: NEUROPATIA
INFLAMATORIA ASOCIADA A GLOMERULONEFRITIS
MEMBRANOSA

Canasto Jiménez, P.'; Saldana Inda, I.; Viscasillas Sancho, M."; Tique
Rojas, L."; Bautista Lacambra, M.'; Ruiz Fernandez, E.?

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Miguel Servet;
2Servicio de Neurologia. Hospital Universitari Arnau de Vilanova de
Lleida.

Objetivos: Las nodopatias autoinmunes son un conjunto de neuropatias
mediadas por anticuerpos patogénicos contra los nodos de Ranvier.
Poseen unas caracteristicas fenotipicas, patologicas y de respuesta al
tratamiento diferentes a las neuropatias inflamatorias clasicas
Material y métodos: Mujer 66 afos con cuadro progresivo de 6 meses
de evolucion de debilidad motora y parestesias de inicio en extremi-
dades inferiores con hiporreflexia generalizada. Desde el inicio asocia
intenso dolor neuropatico con alodinia e hiperalgesia de dificil control
farmacologico. Durante ingreso hospitalario presenta fracaso renal
agudo con sindrome nefrotico. Afectacion progresiva hasta producir
una tetraparesia flacida sin afectacion de nervios craneales ni compro-
miso respiratorio.

Resultados: La biopsia renal evidencio glomerulonefritis membranosa
anti-PLAZR negativa. La puncion lumbar demostré disociacion inmuno-
citologica (1,32 g/dL proteinas con 17 linfocitos). El estudio microbio-
logico, panel de autoinmunidad, onconeurales, paraneoplasicos y an-
tiganglidsidos fueron negativos. Estudios neurofisiologicos seriados
objetivaron una polirradiculoneuropatia desmielinizante progresiva
con afectacion axonal precoz y signos denervacion activa en maltiples
musculos. Recibe tratamiento con 5 megabolos de metilprednisolona y
2 tandas de inmunoglobulinas, sin respuesta clinica. Se decide trata-
miento empirico con rituximab. Finalmente se confirma positividad de
anticuerpos anti-CNTN1.

Conclusion: La concurrencia de estas dos entidades inmunomediadas
fue clave a la hora de establecer la sospecha diagndstica, al ser un
fenotipo recientemente descrito en las nodopatias. Es importante re-
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conocer estas patologias de reciente descripcion por sus implicaciones
pronosticas y terapéuticas. El tratamiento con terapias anti-CD20 pue-
de ser eficaz.

19634. TRABAJO COLABORATIVO CON COORDINACION DE
TRASPLANTES Y EXPERIENCIA DE DONACION EN ASISTOLIA
EN PACIENTES EN SEGUIMIENTO POR UNIDAD DE
ESCLEROSIS LATERAL AMIOTROFICA

Fages Caravaca, E.; Gil Sanchez, J.2; Navarro Pérez, M.3; Saez
Miravete, S.% Meca Birlanga, 0.%; Soto Carrion, M.¢; Garcia Torres,
P.7; Hervas Abad, E.?; Diaz Rosas, G.%; Hernandez Alonso, E."

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Santa Lucia Complejo
Hospitalario Universitario de Cartagena; ?Servicio de Medicina
Intensiva. Coordinacion de Trasplantes. Complejo Hospitalario
Universitario de Cartagena; 3Servicio de Psicologia Clinica. Complejo
Hospitalario Universitario de Cartagena; “Servicio de Medicina
Intensiva. Coordinacion de Trasplantes. Complejo Hospitalario
Universitario de Cartagena; *Unidad de Ventilacion. Servicio de
Neumologia. Hospital Santa Lucia. Complejo Hospitalario
Universitario de Cartagena; SGestora de Casos UMDTELA. Unidad de
Cuidados Paliativos Hospitalarios. Complejo Hospitalario
Universitario de Cartagena; “Unidad de Ventilacion. Servicio de
Neumologia. Hospital Santa Lucia. Complejo Hospitalario
Universitario de Cartagena; 8Unidad de Disfagia. Servicio de
Endocrinologia y Nutricion. Complejo Hospitalario Universitario de
Cartagena; °Unidad de Ventilacion. Servicio de Neumologia. Hospital
Santa Lucia. Complejo Hospitalario Universitario de Cartagena;
%Unidad de Disfagia. Servicio de Endocrinologia y Nutricién. Hospital
Universitario Santa Lucia-Complejo Hospitalario Universitario de
Cartagena.

Objetivos: Comunicar la experiencia de donacion en asistolia de afec-
tados de ELA en seguimiento por la Unidad de ELA de nuestro centro,
de referencia con la Coordinacion de Trasplantes.

Material y métodos: Seis afectados de ELA muy avanzada, 4 mujeres
y 2 varones, entre los 58 y los 70, que ante la progresion clinica recha-
zaron ventilacion mecanica invasiva y decidieron ser donantes en asis-
tolia. La Coordinacion de Trasplantes informa del procedimiento. In-
gresan en nuestro centro hospitalario, independientemente del area
sanitaria de origen, si es posible mediante ingreso programado en la
fecha elegida por el paciente que ingresa en UCI, procediendo a la
intubacion y sedacion del paciente, con medidas de soporte vital que
aseguren el estado los organos, se extuba en quiréfano, tras asistolia
para la donacion de 6rganos.

Resultados: La donacion multiple de estos seis pacientes fue de cor-
neas 5, higado 4, rifiones, pulmon 3, corazoén 3 pacientes, asi como
otros tejidos.

Conclusién: Posibilitar la donacion en asistolia en afectados de ELA,
muchos sin patologia de base, permite respetar la decision del pacien-
te medidas terapéuticas, informarle de las opciones terapéuticas, in-
cluida la sedacion y la posibilidad de la donacion en asistolia. Permite
ejercer el derecho a elegir el final de vida, y a ser donante, indepen-
dientemente de la causa final de fallecimiento con una serie de res-
tricciones. Es vital para ello el trabajo en equipo, de todos los miem-
bros de la unidad y del Equipo y la Coordinacion de Trasplantes.

19362. EFICACIA Y SEGURIDAD A LAS 104 SEMANAS DE
CIPAGLUCOSIDASA ALFA + MIGLUSTAT EN PACIENTES CON
ENFERMEDAD DE POMPE DE INICIO TARDIO PREVIAMENTE
TRATADOS CON ALGLUCOSIDASA ALFA

Diaz Manera, J."; Bratkovic, D.%; Byrne, B.3; Claeys, K.4; Kishnani, P.5;
Laforét, P.¢; Mozaffar, T.7; Roberts, M.%; Toscano, A.%; Castelli, J.";
Goldman, M.'; Jiang, H.'?; Sitaraman Das, S."; Wasfi, Y.'; Schoser,
B."; Alonso, J."

"John Walton Muscular Dystrophy Research Centre. Newcastle
University; 2PARC Research Clinic. Royal Adelaide Hospital; *Powell
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Gene Therapy Center. University of Florida; “Department of
Neurology. University Hospitals Leuven; *Duke University Medical
Center. Duke University; *Nord-Est/Ile-de-France Neuromuscular
Reference Center, Neurology Department. Raymond-Poincaré
Hospital; "Department of Neurology. University of California;
8Servicio de Neurology. Salford Royal NHS Foundation Trust;
*Neurology and Neuromuscular Disorders Unit, Department of
Clinical and Experimental Medicine. Universita di Messina; "°Chief
Development Officer. Amicus Therapeutics, Inc.; ""Chief Medical
Officer. Amicus Therapeutics, Inc.; ?Head of Biostatistics and
Programming. Amicus Therapeutics, Inc.; Vice President, Program
Management. Amicus Therapeutics, Inc.; Vice President, Clinical
Research. Amicus Therapeutics, Inc.; "*Friedrich-Baur-Institut,
Neurologische Klinik. Ludwig-Maximilians-Universitdt Miinchen;
'sUnidad de Enfermedades Neuromusculares. Servicio de Neurologia.
En nombre del Grupo de estudio ATB200-07. Complejo Hospital
Universitario Nuestra Sra. de Candelaria.

Objetivos: El estudio PROPEL, fase Ill, doble ciego (NCT03729362)
comparo la terapia de sustitucion enzimatica (TSE) cipaglucosidasa
alfa + miglustat (cipa + mig) a alglucosidasa alfa + placebo (alg + pbo)
en adultos con enfermedad de Pompe de inicio tardio (LOPD). Su ex-
tension abierta (OLE) (ATB200-07; NCT04138277) evalua eficacia y se-
guridad a largo plazo de cipa + mig. Este analisis evalud pacientes
tratados con alg antes del PROPEL.

Material y métodos: Los resultados incluyen 6MWD (del inglés, 6 mi-
nute walking distance), capacidad vital forzada (CVF), test muscular
manual (TMM), niveles de creatina cinasa (CK) y hexosa tetrasacarido
(Hex4) y seguridad. Los datos se describen como cambio desde basal
de PROPEL hasta semana 52 del OLE (104 semanas).

Resultados: De los 119 pacientes del OLE, 91 recibieron TSE antes del
PROPEL (mediana de tratamiento 7,4 afos); 62 continuaron cipa + mig
y 29 cambiaron de alg + pbo en PROPEL a cipa + mig (grupo de cambio).
El cambio medio (desviacion estandar [DE]) en % previsto de 6MWD y
de CVF fue +3,1 (8,1) y -0,6 (7,5) en el grupo cipa + migy -0,5 (7,8) y
-3,8 (6,2) en el grupo de cambio, respectivamente. El TMM en extre-
midades inferiores mejord +1,6 (4,6) en el grupo cipa + migy +1,5 (2,9)
en el de cambio. Los biomarcadores (CK y Hex4) aumentaron en ambos
grupos. No hubo nuevas senales de seguridad.

Conclusién: El cambio de alg a cipa + mig se asoci6 a efectos durade-
ros hasta 104 semanas y fue bien tolerado, respaldando los beneficios
a largo plazo de cipa + mig en pacientes LOPD.

Financiado por Amicus Therapeutics, Inc.

19258. SiNDROM[ES NEUROMUSCULARES ASOCIADOS A
NEOPLASIAS: ANALISIS DESCRIPTIVO DE UNA SERIE DE
CASOS

Rodriguez Albacete, N.; Franco Rubio, L.; Abizanda Saro, P.; Aldaz
Burgoa, A.; Lopez Trashorras, L.; Guerrero Sola, A.; Horga
Hernandez, A.

Servicio de Neurologia. Hospital Clinico San Carlos.

Objetivos: Analizar las caracteristicas de los pacientes con sNM (sin-
dromes neuromusculares) asociados a neoplasias estudiados en un cen-
tro hospitalario espanol de tercer nivel.

Material y métodos: Se revisaron historias clinicas de pacientes eva-
luados en planta de hospitalizacion de Neurologia y en consultas de la
Unidad de Neuromuscular de un hospital de tercer nivel desde el afio
2019 hasta el presente. Se incluyeron aquellos pacientes diagnostica-
dos de un sNM (neuropatias y polirradiculoneuropatias, trastornos de
la union neuromuscular y miopatias) en dicho intervalo de tiempo y
que, bien presentaban antecedente de neoplasia reciente, bien esta
se objetivo a raiz del diagnostico.

Resultados: Se incluyeron 19 pacientes (9 mujeres, 31-80 anos; tiempo
al diagnostico del cancer respecto al del sNM [-5] -2 afios), conforman-
do los siguientes grupos (por orden de frecuencia): neuropatias asocia-
das a neoplasias hematoldgicas (7, 36,8%), miastenia gravis asociada a
timoma (5, 26,3%), sPNP (sindromes paraneoplasicos) clasicos (3,
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15,7%, todos neuronopatias sensitivas). Ademas, se localizaron 4 casos
de asociaciones no establecidas (sPNP “posible” segln la PNS-Care
Score): adenocarcinoma de recto (sin tratamiento inmunoterapico) y
miastenia gravis de presentacion atipica (sin afectacion oculomotora
ni bulbar), miopatia asociada a mesotelioma maligno, sindrome mias-
teniforme bulbar asociado a carcinoma de células de Merkel y polineu-
ropatia sensitiva distal asociada a adenocarcinoma enteroide de recto.
Conclusién: Entre nuestros pacientes con sNM asociados a neoplasias,
las asociaciones mas frecuentes fueron neuropatias y neoplasias hema-
tologicas y miastenia gravis y timoma, con relativa infrecuencia de los
sPNP “clasicos”. Ademas, describimos varios pacientes con sPNP “po-
sible”, que podrian contribuir a ampliar el conocimiento sobre este
espectro de patologias.

19872. INPORTANCIA DEL ANALISIS DE LA CADENA
RESPIRATORIA PARA EL DIAGNOSTICO DE 69 PACIENTES
ESTUDIADOS POR SOSPECHA CLINICA DE ENFERMEDAD
MITOCONDRIAL

Bermejo Guerrero, L."; Amarante Cuadrado, C.'; Guerrero Molina,
M."; Martin Jiménez, P."; Hernandez Lain, A.%; Serrano Lorenzo, P.3;
Blazquez Encinar, A.3; Martin, M.*; Dominguez Gonzalez, C.!

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitario 12 de Octubre;
2Servicio de Anatomia Patoldgica. Hospital Universitario 12 de
Octubre; 3Laboratorio de Enfermedades Mitocondriales. Hospital
Universitario 12 de Octubre; “Servicio de Genética. Hospital
Universitario 12 de Octubre.

Objetivos: Tradicionalmente se ha considerado util el estudio de la
actividad de los complejos de la cadena respiratoria (CR) en el screen-
ing de enfermedad mitocondrial (EM), especialmente en nifios, donde
la biopsia muscular puede ser anodina. Analizamos su rendimiento
diagnostico en 69 casos con sospecha clinica de EM.

Material y métodos: Estudio de la biopsia muscular, actividad de la CR
y analisis molecular de 69 casos remitidos a nuestro centro por sospe-
cha clinica de EM.

Resultados: En 34 (49%) el inicio fue infantil, siendo los sintomas mas
frecuentemente observados alteraciones cognitivas (53%), encefalopa-
tia (44%), crisis (38%), espasticidad (26%) y debilidad (21%). En 5 pa-
cientes (15%) se establecio el diagndstico genético de EM; en ellos la
biopsia resulté alterada en dos y la CR en uno. La biopsia mostré una
sensibilidad (S) = 40% y una especificidad (E) = 100%, mientras que la
CR mostré S = 20% y E = 100%. Entre los 35 casos de inicio adulto (me-
dia: 43 afos) los sintomas/signos mas frecuentes fueron ptosis (37%),
mialgias (11%), fatiga cronica (29%), polineuropatia (26%), miopatia
(20%) y migraiia (20%). En 6 (17%) se confirmo genéticamente una EM,
estando la biopsia alterada en 5 (83%) y la CR en ninguno. Para el
diagnostico de EM en este grupo, la biopsia tuvo S =83%y E =90%, y la
CRS=0%yE = 83%.

Conclusion: La especificidad de la CR para el diagndstico de EM es alta
independientemente de la edad de inicio, pero su sensibilidad es muy
baja, especialmente en adultos, por lo que su utilidad como método
de screening es reducida.

19014. EFECTIVIDAD A LARGO PLAZO DE LA TIMECTOMIA
EN PACIENTES CON MIASTENIA GRAVIS GENERALIZADA

Alemaii Diez, J.; Llauradd Gayete, A.; Sanchez-Tejerina San Jose, D.;
Lopez Diego, V.; Sotoca Fernandez, J.; Restrepo Vera, J.; Juntas
Morales, R.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitari Vall d’Hebron.

Objetivos: Se ha demostrado la efectividad de la timectomia en pa-
cientes con miastenia gravis generalizada (MGg), aunque ningln estu-
dio ha evaluado su efectividad a largo plazo. El objetivo es determinar
la situacion clinica de pacientes MGg tratados hace mas de 10 afios
mediante timectomia de forma precoz tras el diagnostico.
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Material y métodos: Analisis retrospectivo de las timectomias realizadas
en nuestro centro previas al 2010 en pacientes con MGg. La gravedad de
la enfermedad se evalud utilizando las puntuaciones en quantitative
myasthenia gravis (QMG) score, Myasthenia Gravis Activities of Daily
Living (MG-ADL) y la clasificacion de la Myasthenia Gravis Foundation of
America (MGFA) Post-intervention Status (MGFA-PIS). Adicionalmente,
se registran la presencia de crisis miasténicas entre 2010-2023.
Resultados: Se analizaron 46 pacientes con timectomia (hombre/mu-
jer 12/34) realizadas a la edad media de 39,27 afos. El 84,8% presen-
taban anticuerpos acetilcolina positivos. El tiempo medio transcurrido
desde la intervencion hasta la actualidad es de 27,37 afos (rango total
(RT) 14-52). La mediana en QMG fue de 0,00 (RT 0-16) y ADL de 0,00
(RT 0-10). La remision completa sin tratamiento (CSR) se observo en el
26,1%; la remision con tratamiento (PR) en el 37%; presentando algun
grado de minimos sintomas (MM) el 19,6%. Se mantenian sintomaticos
el 17,4% restante. Unicamente 5 pacientes (10,9%) presentaron crisis
miasténicas.

Conclusién: En nuestra serie la timectomia ha demostrado ser efecti-
va para el control clinico de los pacientes, consiguiendo en la mayoria
de ellos una remision total o sintomatologia minima.

19583. CAUSAS INHABITUALES DE LESION DEL NERVIO
CIATICO: A PROPOSITO DE 4 CASOS

Brenlla Lorenzo, C.'; Rosa Batlle, I.'; Brengaret Mata, M."; Pérez del
Olmo, V."; Sebastia, M.%; Soler, J.2; Garcia, A.2; Llanso, L.'; Navarro,
J."; Diez, L."; Alejaldre, A.

'Servicio de Neurologia. Hospital Clinic i Provincial de Barcelona;
2Servicio de Radiologia. Hospital Clinic i Provincial de Barcelona.

Objetivos: La lesion del nervio ciatico es una causa de ciatica, debili-
dad y trastorno sensitivo de la pierna con mdltiples etiologias posibles.
Aunque su diagnostico suele ser clinico y su tratamiento suele ser con-
servador, en situaciones con clinica atipica se deben buscar causas
infrecuentes que permitan un correcto abordaje terapéutico.
Material y métodos: Presentamos cuatro casos clinicos de lesiones ex-
traespinales del nervio ciatico por causas inhabituales: coristoma neuro-
muscular, metastasis de carcinoma rectal que infiltra nervio ciatico,
endometrioma en escotadura ciatica, miositis focal de musculatura pél-
vica por pembrolizumab en paciente con neoplasia mamaria metastasica.
Resultados: Los cuatro casos se manifestaron como pie caido y dos de
ellos presentaron dolor radicular. Los cuatro EMG fueron compatibles
con lesion de nervio ciatico. Las resonancias magnéticas de pelvis ob-
jetivaron: (1) coristoma neuromuscular en la escotadura ciatica mayor
que se tratd de forma conservadora, (2) infiltracion metastasica del
nervio ciatico y pudendo tratada con quimioterapia (irinotecan-beva-
cizumab) y opioides, (3) endometrioma en la escotadura ciatica mayor
que precisd reseccion quirdrgica y (4) miositis focal del mUsculo pira-
midal con compresion secundaria del nervio ciatico que requirié dosis
plenas de prednisona y cambio de quimioterapia.

Conclusién: La lesion extraespinal del nervio ciatico por causas inha-
bituales se debe sospechar en casos con clinica atipica, siendo reco-
mendable la realizacion de pruebas complementarias como electro-
miografia y neuroimagen para localizacion topografica y clasificacion
etioldgica de la lesion. Un incorrecto abordaje inicial podria implicar
persistencia de sintomatologia, aumento de la demanda sanitaria, ci-
rugias innecesarias o déficits neurologicos permanentes.

19533. SEGUIMIENTO A LARGO PLAZO DE PACIENTES CON
MG GENERALIZADA DURANTE EL PERIODO 1998-2020 EN
UNA UNIDAD DE REFERENCIA DE ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES

Reyes Leiva, D.'; Carbayo Viejo, A.%; Vesperinas Castro, A.%; Querol,
L.%; Pujades Rodriguez, M.3; Rojas Garcia, R.%; Cortés Vicente, E.?

'Servicio de Neurologia. Hospital de Sant Joan Despi Moisés Broggi;
2Servicio de Neurologia. Hospital de la Santa Creu i Sant Pau; 3UCB
Pharma.

Objetivos: Describir las caracteristicas clinicas y terapéuticas de una
cohorte de pacientes con miastenia gravis generalizada de reciente
diagndstico que cuentan con un seguimiento prolongado de hasta 8 afios.
Material y métodos: Estudio observacional retrospectivo sobre pacien-
tes con MG generalizada tratados en nuestra unidad de referencia des-
de 1998 hasta 2020. Datos demograficos, clinicos (MGFA, MGFA-PIS,
MG-ADL, exacerbaciones, crisis) y terapéuticos se recogieron al inicio
y bianualmente durante 8 afios consecutivos.

Resultados: 220 pacientes recientemente diagnosticados de gMG fue-
ron incluidos (54,5% mujeres; edad media 58 anos al inicio del segui-
miento). El 90% seropositivos, 84% anti-RACh, 6% anti-MusK. El 26,8%
de pacientes fueron timectomizados. El MG-ADL basal fue de 5,04
(DE 3,23) puntos, mejorando hasta 0,7 puntos (DE 1,32) al octavo afo
de seguimiento. Las exacerbaciones y las crisis fueron mas frecuentes
durante los 2 primeros afnos de seguimiento (51,1% y 3%, respectiva-
mente) que en los Ultimos 2 afios (20,2% y 1%, respectivamente). Has-
ta un 89% de pacientes consiguieron un MGFA-PIS con minimas mani-
festaciones o mejor a los 8 anos del inicio del seguimiento,
encontrandose el 67% de ellos completamente asintomaticos. Un total
de 165 efectos adversos fueron reportados condicionando un abandono
de la medicacion en el 20% de casos. Estos y otros resultados adiciona-
les se presentaran en la reunion.

Conclusion: La actividad clinica de la MG es mayor en los primeros
anos desde el diagnoéstico. A pesar de la evolucion favorable, un grupo
de pacientes presenta una gran carga de la enfermedad secundaria a
sintomas persistentes, exacerbaciones no controladas y efectos secun-
darios a los tratamientos.

Epilepsia |

18892. PRECISION DIAGNOSTICA DE LA IMAGEN DE FUENTE
ELECTRICA (ESI) INTERICTAL EN LA EVALUACION
PREQUIRURGICA DE PACIENTES CON EPILEPSIA FOCAL
REFRACTARIA

Toledano Delgado, R.'; Parra Diaz, P.?% Valls Carbo, A."; Beltran
Corbellini, A.'; Garcia Morales, I.'; Masjuan, J.%; Gil-Nagel, A.!

'Servicio de Neurologia. Hospital Ruber Internacional; ?Servicio de
Neurologia. Hospital Ramén y Cajal.

Objetivos: La imagen de fuente eléctrica (ESI) interictal es una técni-
ca muy Util en la evaluacion prequirdrgica de pacientes con epilepsia
focal refractaria (EFR), si bien precisa de un aprendizaje y una valida-
cion previa. Nuestro objetivo es analizar la precision diagnostica de la
ESI realizada con un software libre (Brainstorm).

Material y métodos: Estudio retrospectivo en el que evaluamos la pre-
cision diagnostica de 6 modelos de solucion inversa (MSI) de ESI inte-
rictal realizados con Brainstorm. Se incluyeron pacientes con EFR con
seguimiento postquirdrgico > 1 afio estudiados con video-EEG prolon-
gado (> 25 electrodos) y RM cerebral posquirdrgica. El analisis para
cada modelo se hizo en el pico y en el 50% del ascenso de las puntas
promediadas.

Resultados: Incluimos 82 pacientes (63,4% epilepsia extratemporal;
67,1% RM lesional; 57,3% estéreo-EEG previa; 72% Engel | al afio), ana-
lizandose un total de 984 MSI (102 puntas promediadas por paciente).
El modelo de sLORETA en el 50% de ascenso mostré ser mas sensible
(S = 80%) y especifico (E = 74%) que el resto de los modelos evaluados,
con una precision diagnostica del 78% y una OR de 11,1 de quedarse
libre de crisis, si el volumen identificado fue incluido en la reseccion.
La precision diagnostica siguio siendo elevada en pacientes con epilep-



