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se trataba de una miopatia inflamatoria. El estudio se complet6 con un
TC toraco-abdomino-pélvico que mostré una masa mediastinica ante-
rior, realizandose una toracotomia para estudio anatomopatoldgico,
desvelando la presencia de tejido compatible con un timoma maligno.
Los resultados de autoinmunidad mostraron la presencia de Ac antirre-
ceptor Ach, antititina y antimGsculo estriado positivos.

Resultados: Finalmente se diagnosticé al paciente de una polimiositis
paraneoplasica asociada a un timoma, tratandose con Ig endovenosas
y corticoides orales (1 mg/Kg) con buena respuesta.

Conclusion: El timo juega un papel clave en la respuesta inmunologica,
siendo el lugar donde se desarrollan las células T. La principal enferme-
dad neuromuscular relacionada con el timoma es la miastenia gravis,
pero se ha visto que este puede asociarse hasta en un 5% de los casos
con miositis autoinmunes. Pese a que la causa paraneoplasica no es
usual, el caso recuerda la importancia de realizar un estudio en busque-
da de una neoplasia oculta en pacientes con miositis inflamatorias.

Enfermedades neuromusculares P2

18860. SINDROME DE MILLER-FISHER (SMF). ANALISIS
DESCRIPTIVO DE UNA SERIE DE CASOS

Rodriguez Sanchez, C.; Murillo Espejo, E.; Velamazan Delgado, G.;
Garcia Lopez, C.; Guerrero Carmona, N.; Jiménez Urefa, K.

Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario Nuestra Seriora de
Valme.

Objetivos: El SMF es una variante del sindrome de Guillain-Barré (SGB)
caracterizada por la triada clinica de oftalmoparesia, ataxia y arre-
flexia. Nuestro objetivo es analizar las caracteristicas clinicas, analiti-
cas y electrofisioldgicas en una serie de casos con diagndstico de SMF.
Material y métodos: Analisis retrospectivo de 5 pacientes diagnostica-
dos de SMF entre 2014 y 2023 pertenecientes a nuestra area sanitaria.
Resultados: Los 5 pacientes fueron varones con una edad media de
39,2 afios. Se identificd desencadenante en 4 de ellos (infeccion respi-
ratoria en 3, cirugia en 1). Ademas de la triada clasica, los signos
frecuentemente observados fueron: afectacion sensitiva, ptosis palpe-
bral, alteracion pupilar y afectacion bulbar. Se observaron alteraciones
en el EMG de 2 pacientes (ausencia de ondas F y de respuesta H). Se
realizo estudio de LCR en 4 pacientes en la primera semana, presen-
tando el 50% disociacion albuminocitologica. Los antiganglidsidos fue-
ron positivos en 3 pacientes (anti-GQ1b y anti-GT1a). 3 pacientes re-
cibieron tratamiento con IglV. Todos evolucionaron favorablemente,
aunque Unicamente 2 quedaron asintomaticos.

Conclusién: Los hallazgos de nuestra serie son acordes a lo recogido en
la literatura. El SMF es una variante del SGB en la que ademas de la
triada clasica se observa sintomatologia diversa. La presencia de altera-
ciones en el estudio electrofisioldgico es variable, asi como la presencia
de antiganglidsidos positivos, no existiendo clara correlacion clinica. EL
tratamiento de eleccion son las inmunoglobulinas IV y la plasmaféresis,
pudiendo no ser necesario en casos leves. El pronostico es favorable, a
pesar de ser frecuente las secuelas clinicas no discapacitantes.

19145. DEBILIDAD MUSCULAR PERMANENTE SIN PARALISIS
PERIODICAS EN PACIENTE CON MUTACION DEL GEN CACNA1S

Murillo Espejo, E."; Martinez Fernandez, E.?; Rivas Infante, E.3

'Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario Nuestra Sefiora de
Valme; *Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario Regional
Virgen Macarena; 3Servicio de Anatomia Patolégica. Complejo
Hospitalario Regional Virgen del Rocio.

Objetivos: Describir el caso de un paciente con debilidad de cintura pel-
viana y mutacion en el gen CACNA1S sin episodios de paralisis periddicas.
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Material y métodos: Vardn de 73 afios sin antecedentes familiares de
interés, hipertenso y diabético, con cuadro de debilidad proximal en
MMII, progresiva, de 8 afios de evolucion. En la exploracion debilidad
en musculatura de cintura pelviana, marcha paraparética y signo de
Gowers, sin otros hallazgos.

Resultados: Estudio analitico sin alteraciones, incluyendo CPK en ran-
go. EMG con actividad espontanea (destacando descargas miotonicas)
y reclutamiento precoz en musculatura de MMSS y fundamentalmente
de MMII. RMN de MMII con marcada atrofia grasa en gliteos y muscula-
tura de compartimento posterior de muslos y piernas. En biopsia
muscular presencia de vacuolas con expresion de proteinas de mem-
brana. Se solicitd panel genético de canalopatias de mulsculo esquelé-
tico, en el que se detectd variante patogénica c.1583G>A (p.R528H) en
heterocigosis en el gen CACNA1S.

Conclusion: Las paralisis periddicas hipopotasémicas se deben en el
70-80% de los casos a mutaciones en el gen CACNA1S, siendo la p.
R528H la mutacion mas frecuente. Recientemente se ha descrito en la
literatura que mutaciones en este gen pueden dar lugar a otros feno-
tipos como paralisis periddicas con debilidad permanente o debilidad
permanente sin episodios de paralisis periddicas. La CPK con frecuen-
cia es normal o ligeramente elevada. Por todo ello mutaciones en este
gen deben considerarse en el diagnostico diferencial de miopatia de
cinturas inicio tardio con CPK normal/levemente alterada, como en el
caso que presentamos.

19193. NEUROPATIA DE FIBRA FINA ASOCIADA A SINDROME
DE SJOGREN. DESCRIPCION DE CARACTERISTICAS CLINICAS
Y RESPUESTA AL TRATAMIENTO EN UNA SERIE DE CASOS DE
UN HOSPITAL TERCIARIO

Garcia Fleitas, B.; Martin de la Morena, C.; Silva Hernandez, L.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Puerta de Hierro
Majadahonda.

Objetivos: La neuropatia de fibra fina (NFF) es una de las complicaciones
neurologicas mas frecuentes en el sindrome de Sjogren (SS). Analizamos
la respuesta a tratamiento en una serie de pacientes en nuestro medio.
Material y métodos: Analisis descriptivo de una serie de 6 casos con-
secutivos de neuropatia de fibra fina asociada a SS.

Resultados: Edad media al diagndstico de NFF de 47 afos (30-58), con
un retraso diagndstico desde el inicio de los sintomas neurologicos de
3,5 afios. El diagnostico de SS fue previo o simultaneo al diagnostico
de NFF precisando el 100% de los casos biopsia de glandula salivar
confirmatoria. El diagnostico de NFF se realizo mediante criterios cli-
nicos compatibles y respuesta de conductancia electroquimica (Sudos-
can®) positivo en el 100% de los pacientes. El sintoma mas frecuente
fue el dolor neuropatico (6/6), siendo la forma de dolor urente la mas
frecuente (3/6). En orden de frecuencia los otros sintomas mas fre-
cuentes fueron: vaciamiento gastrico enlentecido (5/6), problemas de
acomodacion (4/6) y alteraciones del ritmo intestinal (4/6). Se probo
un esquema habitual de inmunoglobulinas intravenosas (IglV) con in-
duccion de 2 g/kg y mantenimiento 1 g/kg mensual en 4/6 de pacien-
tes existiendo respuesta clinica positiva en 3/4 y en un paciente con
mala tolerancia se escal6 a rituximab.

Conclusioén: El uso de IglV supuso una mejoria clinica de los sintomas
de fibra fina en la mayoria de nuestros pacientes, demostrando buena
efectividad y aceptable tolerabilidad.

19075. SINDROME DE GUILLAIN-BARRE TIPO AMSAN
HIPERAGUDO ASOCIADO A ANTICUERPOS ANTI-GD1B

Calvo Alzola, M.; Rodado Mieles, S.; Moreno Gambin, M.; Carmona
Moreno, B.; Martin Alvarez, R.; Cisneros Llanos, J.; Velayos Galan,
A.; Ortega Suero, G.

Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario La Mancha Centro.
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Objetivos: La presencia de anticuerpos contra el gangliésido GD1b se
ha descrito en casos de sindrome de Guillain-Barré (SGB) y de Miller-
Fisher (SMF). Los pacientes con SGB antiGD1b positivo de forma aislada
suelen cursar con sintomas troncoencefalicos o sensitivos y parecen
tener un mejor pronéstico que con otros anticuerpos, con una recupe-
racion mas rapida de los sintomas. Reportamos el caso de un varén de
42 anos con SGB tipo AMSAN hiperagudo con anticuerpos anti-GD1b
positivos.

Material y métodos: Se realiza una descripcion del caso y se compara
con los casos reportados de SGB-SMF anti-GD1b positivos.

Resultados: Varon de 42 afios que acude por debilidad tetrapendicular,
parestesias en manos, dificultad para la deglucion y disfonia al desper-
tarse. Antecedente de toxiinfeccion alimentaria dos meses antes. A la
exploracion, debilidad tetrapendicular de predominio proximal y flexo-
extension cervical normal, y reflejos presentes. Se realizo RM craneo-
cervical urgente, sin hallazgos y PL con leve disociacion albuminocito-
logica, iniciandose tratamiento con IglV. Posteriormente, aparicion
rapidamente progresiva de debilidad cervical y disnea, precisando in-
greso en UCI. Se objetivd un AMSAN grave en el EMG y anticuerpos
antiGD1b positivos en suero. Se repitié un segundo ciclo de IgIV y cor-
ticoides a altas dosis, sin respuesta. El paciente rechazo plasmaféresis,
con evolucion a tetraplejia arrefléxica, que persiste actualmente.
Conclusion: El SGB y el SMF anti-GD1b positivos se asocian a formas
axonales sensitivas y ataxicas con buen pronodstico tras 6 meses. En
nuestro caso, predomind la clinica sensitivo-motora y la evolucion fue
torpida a pesar del tratamiento.

19293. ATAXIA Y RETINOPATIA POR DEFICIT DE VITAMINA A
Y E TRAS CIRUGIA BARIATRICA. IMPORTANCIA DEL APORTE
VITAMINICO PREVENTIVO Y TERAPEUTICO

Cuenca Relinque, A.; Sanchez Fernandez, F.; Calle Serrano, M.;
Ortega Ortega, F.; Martinez Fernandez, E.

Servicio de Neurologia. Hospital Virgen Macarena.

Objetivos: El déficit de vitamina E puede cursar con importantes ma-
nifestaciones neurologicas. La principal causa es un sindrome de ma-
labsorcion. Se presenta el caso de un paciente que desarrolla sintomas
neuromusculares tras cirugia bariatrica.

Material y métodos: Varon de 59 afios sometido a derivacion biliopan-
creatica 15 afos atras, ya sin seguimiento. Desde 2019 pérdida de
agudeza visual y mala vision nocturna detectandose retinopatia. En
2020 inicia cuadro de instauracion subaguda de inestabilidad de la
marcha con caidas frecuentes, sensacion de agarrotamiento en los de-
dos de las manos y de los pies con parestesias en pulpejos de los dedos,
pérdida de masa muscular de predominio proximal. En la exploracion
se evidencia debilidad proximal en miembros inferiores (4/5), sin alte-
raciones tactoalgésica, apalestesia bilateral en dedos de los pies. ROT
conservados. Dismetria talon-rodilla bilateral. Marcha taloneante con
aumento de base de sustentacion, lateropulsion a ambos laterales y
tandem imposible.

Resultados: El ENG muestra polineuropatia sensitivo motora axonal.
PEV con afectacion retiniana. En la analitica sanguinea destacaba des-
censo de vitaminas Ay E y colesterol, asi como anemia macrocitica con
vitamina B12 normal. Tras tratamiento sustitutivo con dosis de vitami-
nas A, E, hierro, cobre y enzimas pancreaticas el paciente presentd
mejoria clinica significativa de agudeza visual e inestabilidad.
Conclusién: Tras cirugia bariatrica deben instaurarse suplementos vi-
taminicos. El déficit de vitamina A puede producir retinopatia y el de
vitamina E ataxia. Los cuadros neurolégicos por déficit de vitaminas
liposolubles son parcialmente reversibles con adecuada suplementa-
cion temprana por lo que deben sospecharse para instaurar tratamien-
to precozmente
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19707. CARACTERISTICAS CLIiNICAS, TIPOLOGIA DE
ANTICUERPOS Y EVOLUCION DE LOS CASOS DE MIASTENIA
GRAVIS DE NUESTRO CENTRO

Garcia Diaz, A.; Freixa Cruz, A.; Gallego Sanchez, Y.; Nieva Sanchez,
C.; Paul Arias, M.; Quibus Requena, L.; Ruiz Fernandez, E.; San Pedro
Murillo, E.; Sancho Saldafa, A.; Purroy Garcia, F.; Gonzalez Mingot, C.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitari Arnau de Vilanova de
Lleida.

Objetivos: Las caracteristicas inmunopatogénicas de la miastenia gra-
vis (MG) varian en funcion de la tipologia de los anticuerpos presenta-
dos, pudiendo mostrar traduccion clinica y en la respuesta a inmuno-
terapia. Los objetivos de este estudio son describir las caracteristicas
clinicas de los pacientes con MG en nuestro centro y evaluar la exis-
tencia de diferencias clinicas en funcion de los anticuerpos detecta-
dos.

Material y métodos: Se realizo una seleccion sistematica y retrospec-
tiva de los 58 pacientes visitados en consultas externas de neurologia
desde enero de 2016 a abril de 2023. Los grupos de estudio se estable-
cieron en funcion de los anticuerpos séricos: antirreceptor de acetil-
colina (RACh) (n = 37), antiquinasa muscular especifica (MUSK) (n = 4),
anti-LRP4 (n = 1), anti-RACh y antititina (n = 4) y MG seronegativa
(MGSN) (n = 11). Las variables recogidas han sido las caracteristicas
sociodemograficas, manifestaciones clinicas, comorbilidades inmuno-
logicas, alteraciones timicas y tratamientos realizados. Se han recogi-
do caracteristicas clinicas de debut y durante la visita de seguimiento.
Resultados: No se observaron diferencias significativas en la edad,
sexo, etnia, edad de inicio, forma de inicio, alteraciones timicas y MG-
ADL al debut y al seguimiento. Se observaron diferencias significativas
en los tratamientos de mantenimiento y en la evolucion realizada en
la MG-ADL en funcion de la tipologia de anticuerpos.

Conclusién: Los datos contribuyen a describir la relacion entre varia-
bles clinicas y la positividad de distintos anticuerpos séricos. Los pa-
cientes con anticuerpos anti-RACh, en especial en concomitancia con
antititina, requerian la combinacion de tratamientos farmacologicos
para mantener la remision clinica. Este aspecto podria tener traduc-
cion terapéutica y prondstica para los pacientes diagnosticados de MG.

19725. LAS MUTACIONES DEL GEN DE LA PEPTIDASA DE LA
CIFOESCOLIOSIS (KY) SON UNA CAUSA RARA DE
NEUROMIOPATIA DISTAL TEMPRANA Y CON UN FENOTIPO
PECULIAR

Muelas Gomez, N.'; Marti, P.2; Portela Sanchez, S.%; Carretero, L.2;
Azorin, 1.2; Poyatos, J.%; Sivera, R."; Vilchez, R.%; Vilchez Padilla, J.2

'Unidad de Enfermedades Neuromusculares. Hospital Universitari i
Politecnic La Fe; *Unidad de Enfermedades Neuromusculares.
Instituto de Investigacién Sanitaria La Fe.

Objetivos: Mutaciones en KY se han relacionado con la miopatia mio-
fibrilar-7 y paraplejia espastica hereditaria, pero no con procesos neu-
romiopaticos, donde se implican otros genes como VCP, MATR3 o
HSPB1.

Material y métodos: Estudio de un paciente con neuromiopatia secun-
daria a mutaciones en KY, describiendo su fenotipo para ayudar a ca-
racterizar mejor esta entidad.

Resultados: Hombre de 58 afios con alteraciones de la marcha y re-
traccion aquilea desde la infancia. Consulta en la edad adulta por
debilidad muscular progresiva con dificultades para caminar y subir
escaleras. Tenia antecedentes de displasia fibrosa multiple y lumbal-
gia. Mostraba debilidad principalmente en musculos distales de las
piernas, tronco, axial y multiples retracciones, que incluian raquis ri-
gido junto con escoliosis y deformidades en los pies (cavos y dedos en
martillo). Destacaba una atrofia de piernas y muslos de predominio
distal, abolicion de reflejos aquileos y marcha con estepaje y bascula-
cion pélvica. Los niveles CK sérica eran normales. Presentaba un pa-
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tron electromiografico neuromiopatico, sin actividad espontanea. Las
conducciones nerviosas motoras mostraron disminucion de su amplitud
en los sitios de estimulacion distal de las piernas, siendo las conduc-
ciones sensitivas normales. Asociaba una afectacion respiratoria res-
trictiva. La resonancia magnética muscular constatoé la afectacion
grave axial y de tronco, del compartimento posterior de las piernas,
sartorios y otros muasculos del muslo. Una biopsia del tibial anterior
mostré rasgos miopaticos y desorganizacion miofibrilar. Se detecté una
variante homocigota p.Arg187Cys en KY en el analisis del exoma.
Conclusion: El gen KY se relaciona con una neuromiopatia rara de
inicio infantil y fenotipo caracteristico.

18671. AFECTACION CARDIACA EN UNA COHORTE DE
PACIENTES CON DISTROFIA MIOTONICA TIPO 1 Y NECESIDAD
DE IMPLANTE DE DISPOSITIVOS CARDIACOS

Alén Andrés, A."; Simal Antufa, M.%; Fernandez Garcia, M."; Nieves
Urefa, B.'; Moris de la Tassa, G.2; Lorca Gutiérrez, R.!

'Servicio de Cardiologia. Hospital Universitario Central de Asturias;
2Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Central de Asturias.

Objetivos: Un importante porcentaje de pacientes con distrofia mio-
tonica tipo 1 tienen afectacion cardiaca, la cual constituye la segunda
causa de muerte en este grupo. El objetivo fue analizar las caracteris-
ticas de esta afectacion que resulta interesante para extraer conclu-
siones y generalizar el manejo de estos pacientes, que aln no esta
estandarizado.

Material y métodos: Se realiza un estudio descriptivo retrospectivo de
la cohorte de pacientes con distrofia miotonica tipo 1 de nuestro cen-
tro en seguimiento por la unidad de cardiopatias familiares.
Resultados: Se analizaron 21 pacientes con una edad media de 53,1
anos, el 66,7% fueron hombres. El 42,9% presentaron sintomas al diag-
nostico. En cuanto a las alteraciones de la conduccion, el 57,4% pre-
sentaron un intervalo PR > 200 ms y el 38,1% un QRS > 120 ms, de los
cuales el 62,5% presentaba morfologia de BRI y el resto, retrasos ines-
pecificos de la conduccion. Solamente 1 paciente present6 sincope
durante el seguimiento. En cuanto a la funcion ventricular, solo 2 te-
nian una FEVI no preservada y 3 presentaron patron de disfuncion dias-
tolica. Sobre las alteraciones del ritmo, 2 presentaron FA a lo largo del
seguimiento. Ninguno present6 alteraciones relevantes en el Holter.
Se implantd 1 DAl'y 3 marcapasos.

Conclusion: Los datos de nuestro centro son similares a los registrados
en otras series. Las recomendaciones de implante de MCP y DAI se
basan en recomendaciones de expertos, por lo que son necesarias se-
ries mas amplias que permitan extraer conclusiones y estandarizar el
manejo de estos pacientes en todos los centros.

18731. PARALISIS FACIAL PERIFERICA BILATERAL COMO
PRESENTACION ATIPICA DE GUILLAIN-BARRE EN PACIENTE
GESTANTE: A PROPOSITO DE UN CASO

Menéndez Albarracin, A.; Lucente, G.; Garcia Amor, G.; Figueroa
Bonaparte, S.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitari Germans Trias i Pujol.

Objetivos: La paralisis facial unilateral es una entidad comdn, con una
incidencia de 20-25 por 100.000 habitantes. La mayoria de casos se
atribuye a paralisis facial idiopatica. La paralisis facial bilateral es una
entidad rara, representando 0,3%-2,0% de paralisis facial, siendo la
causa autoinmune la mas frecuente. Presentamos un caso de una ges-
tante con paralisis facial periférica bilateral atribuido a sindrome de
Guillain-Barré.

Material y métodos: Mujer nigeriana de 30 anos, gestante de 10 sema-
nas, primipara, con antecedente de hipertension arterial. Dos semanas
después de vacunacion contra SARS-CoV-2 y H1N1 presenta paralisis
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facial periférica bilateral en contexto de urgencia hipertensiva. Se rea-
liz6 examen neuroldgico, analitica y puncion lumbar con estudio Ac
antigangliosidos, asi como una resonancia magnética cerebral. Efectua-
mos una revision sistematica de los casos publicados de sindrome de
Guillain-Barré en mujeres embarazadas con paralisis facial bilateral.
Resultados: La paciente presenté inicialmente hipoestesia en zonas
acras de extremidades, con un déficit motor leve, y paresia facial de-
recha que progresa a bilateral. La puncion lumbar no demostro diso-
ciacion albuminocitoloégica, siendo los anticuerpos antigangliosidos
negativos. La resonancia magnética cerebral no evidencio lesiones
agudas. Se realizé tratamiento con inmunoglobulinas 150 g/5 dias con
mejoria sintomatica. La revision sistematica puso de manifiesto una
muy baja prevalencia de esta forma de presentacion en pacientes em-
brazadas.

Conclusién: La variante facial del sindrome de Guillain-Barré es la
causa mas frecuente de paralisis facial bilateral. Nuevos estudios de-
berian abordar la presencia de esta forma de presentacion en pacien-
tes gestantes.

19027. ATROFIA MONOMIELI(’ZA ASOCIADA A MORFEA
PROFUNDA, UN RETO DIAGNOSTICO

Navarro Quevedo, S.; Espinosa Sansano, M.; Navarro Mocholi, E.;
Pedrero Prieto, M.; Sevilla Mantecén, T.; Sivera Mascaro, R.; Portela
Sanchez, S.; Vazquez Costa, J.; Muelas Gomez, N.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitari i Politecnic La Fe.

Objetivos: La atrofia monomiélica es una entidad infrecuente carac-
terizada por atrofia y debilidad restringida a una extremidad, secun-
daria a diversas patologias, siendo la morfea profunda una causa rara.
Material y métodos: Revision de un caso de atrofia monomiélica se-
cundario a morfea analizando el fenotipo y hallazgos de las pruebas.
Resultados: Hombre de 40 afos remitido a consulta neuromuscular por
atrofia monomiélica de extremidad inferior derecha (EID) de larga evo-
lucion. Con cuatro afos de edad presenté una placa cutanea redondea-
da en region precordial derecha, diagnosticandose de morfea en fase
esclerdtica por biopsia. Dos afios después comenzé a cojear y progre-
sivamente desarrollo atrofia de EID. La electromiografia y TC de co-
lumna lumbar fueron normales; una biopsia muscular informo signos de
miopatia inflamatoria. Consulta actualmente para descartar otras cau-
sas de atrofia monomiélica. La atrofia de EID ha permanecido estable
sin producirle limitaciones fisicas, aunque ocasionalmente nota sobre-
carga muscular, calambres en pantorrillas y dificultad para puntillas
con pie derecho, donde emplea dos tallas menos de zapato. El examen
fisico muestra atrofia y debilidad de EID global con gradiente disto-
proximal y de region pectoral derecha, con reflejos y sensibilidad con-
servados. CK normales. El EMG resulta normal. La RM muscular muestra
menor volumen muscular global de EID sin infiltracion grasa ni brillos
en STIR y atrofia subcutanea pectoral derecha.

Conclusion: La morfea profunda es una rara causa de atrofia monomié-
lica secundaria a la afectacion de tejidos profundos, incluyendo fascia
y mUsculo, generando deformidades y déficits funcionales que pueden
simular una enfermedad neuromuscular y debe considerarse en el diag-
nostico diferencial.

19215. SINDROME DE GUILLAIN-BARRE RECURRENTE.
DESCRIPCION CLiNICA Y NEUROFISIOLOGICA

Giramé Rizzo, L."; Llaurado, A."; Restrepo, J.'; Gratacods Vifola, M.?;
Gonzalez Martinez, M."; Montalvo, C.'; Iza, M.'; Elosua, |.'; Sanchez-
Tejerina, D.'; Sotoca, J."; Lopez Diego, V.'; Aleman, J.'; Salvado,
M."; Lainez, E.2; Seoane, J.%; Raguer, N.%; Juntas Morales, R.!

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitari Vall d’Hebron;
2Servicio de Neurofisiologia Clinica. Hospital Universitari Vall
d’Hebron.
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Objetivos: El sindrome de Guillain-Barré recurrente (RSGB) es una en-
tidad poco frecuente. Nuestro objetivo es describir las caracteristicas
clinicas y electroneurograficas de esta entidad en nuestra cohorte y
compararla con el SGB monofasico (MSGB).

Material y métodos: Estudio comparativo, retrospectivo, entre una
serie de casos de pacientes con RSGB y MSGB admitidos en nuestro
centro desde enero 2020 y diciembre 2022.

Resultados: Se incluyeron 6 casos RSGB y 20 casos MSGB. Los primeros
presentaron de 2 a 4 episodios, con un intervalo total interepisodio de
8 meses a 26 afos. Las principales diferencias observadas entre ambos
grupos fueron una edad de debut mas temprana (42,6 vs. 59,1;
p = 0,05), una menor discapacidad a los 30 dias (GBSDS 1 vs. 2;
p = 0,015) y una mayor proporcion de alteraciones en los estudios
neurofisioldgicos realizados post episodio (100 vs. 33,3%, p = 0,033) en
los RGBS. Las alteraciones neurofisioldgicas mas frecuentes fueron po-
tenciales sensitivos disminuidos y latencia de onda F prolongadas. Asi-
mismo, se observo una tendencia en una mayor proporcion de formas
Miller-Fisher (50 vs. 15%, p = 0,074) y un predominio de infecciones
respiratorias prodromicas (100 vs. 68,8%, p = 0,132) en los RGBS, sin
alcanzar significacion estadistica.

Conclusion: A pesar de ser una entidad poco frecuente, conocer la
existencia de RSGB puede ayudar en su deteccion rapida e inicio de
tratamiento precoz. La persistencia de alteraciones neurofisiologicas
a distancia del episodio sugiere una fisiopatologia diferente a las for-
mas agudas monofasicas mas semejante a las formas croénicas; proba-
blemente un fenotipo intermedio entre ambas. A confirmar con series
mas largas.

19259. AMILOIDOSIS TRANSTIRRETINA HEREDITARIA.
DESCRIPCION DE NUESTRA MUESTRA: FENOTIPOS TIPICOS Y
ATIPICOS

Freixa Cruz, A.; Paul Arias, M.; Garcia Diaz, A.; Nieva Sanchez, C.;
Ruiz Fernandez, E.; Gallego Sanchez, Y.; Quibus Requena, L.;
Sanahuja Montesinos, J.; Purroy Garcia, F.; Gonzalez Mingot, C.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitari Arnau de Vilanova de
Lleida.

Objetivos: La amiloidosis transtirretina hereditaria (ATTRv) es una en-
fermedad progresiva infrecuente debida a mutaciones del gen TTR.
Tipicamente produce polineuropatia (PNP) axonal, miocardiopatia y
disautonomia. Existen, sin embargo, formas atipicas. El objetivo del
estudio es describir nuestra muestra enfatizando fenotipos tipicos y
atipicos.

Material y métodos: Presentamos una serie de 17 ATTRv recogidas
prospectivamente entre 2018-2023. Se recopilaron variantes genéticas,
fenotipos, tratamientos recibidos y su evolucion clinica. Se realiz6 un
analisis descriptivo.

Resultados: En nuestra muestra, la prevalencia result6 5,6/100.000
habitantes. Encontramos 11 sintomaticos y 6 portadores (edades entre
26-62 anos) con mayor proporcion de sintomaticos en varones (66% en
comparacion con 25% mujeres). Las variantes mas frecuentes fueron
Val30Met (8/9 hombres, 3/8 mujeres) y Ser77Tyr (5 mujeres, edad
media 58 afios). Un varon present6 la variante p.thR49ILE. Los fenoti-
pos tipicos debutaron a partir de 50 afios con PNP (61,5%), miocardio-
patia (53,8%) y disautonomia (30,7%). El tiempo diagnostico medio fue
de 2,5 afnos en PNP y 2 afos en cardiopatia. Los varones sintomaticos
presentaron afectacion mixta cardiaco-neurolégica. Dos hermanas Ser-
77Tyr presentaron distinta clinica: una neuropatica pura, la otra ex-
clusivamente cardiaca. Encontramos 3 fenotipos atipicos (2 early-on-
set): enfermedad de motoneurona inferior (mujer Val30Met), episodios
de migrana hemipléjica, deterioro cognitivo y ataxia progresiva (varon
Val30Met) y una hipotension licuoral por fugas espontaneas (mujer
Ser77Tyr). Tres pacientes recibieron patisiran, 3 inotersény 1 trasplan-
te hepatico. A pesar del tratamiento, 4/7 empeoraron clinicamente.
Conclusién: Encontramos una prevalencia aumentada de ATTRv. Des-
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tacamos la importancia de la deteccion temprana, haciendo hincapié
en manifestaciones atipicas. Un tratamiento tardio puede repercutir
negativamente en la evolucion clinica.

Enfermedades neuromusculares P3

19651. PATOLOGIA NEUROMUSCULAR CON EVOLUCION
TORPIDA. LA IMPORTANCIA DE REPLANTEAR EL
DIAGNOSTICO

Salvador Saenz, B.; Garcia Garcia, M.; Piquero Fernandez, C.;
Romero Plaza, C.; Diaz del Valle, M.; Méndez Burgos, A.; Martin
Avila, G.; Pinel Gonzalez, A.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitario de Getafe.

Objetivos: Valorar la importancia de replantear el diagnostico de las
neuropatias disinmunes con evolucion atipica para un tratamiento di-
rigido.

Material y métodos: Mujer, 48 anos, valorada el ano 2012 por limita-
cion para la extension de 2°, 3° y 4° dedos de mano derecha. El ENG
plantea una neuropatia por bloqueos de la conduccion. EL LCR y la RM
de plexo braquial fueron normales, con antigangliésidos negativos. Re-
cibe 6 ciclos de inmunoglobulinas sin efectividad. Estable durante un
afno, con posterior compromiso de musculatura intrinseca de la mano
contralateral. Niega sintomas bulbares ni compromiso en MMII. En la
exploracion se objetiva: extension radial del carpo 2-3/5 derecha, 4-/5
izquierda; extensor comdn de los dedos y propio del indice bilateral:
2/5. Interdseos bilaterales: 4-/5, APB bilateral 3/5, amiotrofia de am-
bas eminencias tenar e hipotenar de predominio derecho. No fascicu-
laciones. ROT: 3/4. RCP: indiferente-flexor bilateral.

Resultados: Se demuestra de nuevo bloqueo parcial de la conduccion
en ambos nervios radiales y mediano derecho y denervacion aguda en
territorio C7-C8 bilateral. Nuevamente tratamiento con inmunoglobu-
linas e inmunosupresores sin mejoria, retirandose. Se solicita RMN de
columna cervical en flexion, sin hallazgos de enfermedad de Hirayama
y se plantea la posibilidad de una ENMT. Desde entonces estable sin
progresion. Se solicita nuevo estudio de plexo, con hallazgos compati-
bles con plexopatia posganglionar inflamatoria bilateral y parcheada.
Se pautan corticoides.

Conclusién: Los hallazgos en RMN de plexo en neuropatias disinmunes
atipicas permiten en numerosas ocasiones establecer un diagnostico de
certeza y por lo tanto la indicacion de una inmunoterapia escalada
adecuada segun respuesta.

19978. EXAMEN ECOGRAFICO DE SINDROME DE GUILLAIN-
BARRE: SECUELAS PATOLOGICAS SIN CORRELATO CLINICO

Gonzalez Sarmiento, R.'; Gomez Anca, S.2; Lacruz Ballester, L.";
Alonso de Lecifiana, M."; Rodriguez de Rivera, F."; Martinez Marin, R."

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitario La Paz; ?Servicio de
Pediatria. Hospital Universitario La Paz.

Objetivos: El sindrome de Guillain-Barré (SGB) es una patologia disin-
mune consistente en inflamacion en nervios, reversible generalmente
de manera incompleta. Si bien se han descrito aumentos del grosor de
los nervios en los primeros dias, no es del todo conocida la evolucion
de los mismos posteriormente. El objetivo de esta investigacion es
determinar la presencia de secuelas patologicas en nervios de pacien-
tes con historia de SGB con escasas secuelas neurologicas.

Material y métodos: Se realizé una consulta incluyendo la escala MRC
y ecografia de nervio a paciente con historia de hospitalizacion por
SGB. Se obtuvieron mediciones de puntos de maximo grosor en zonas



