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19093. PATRON DE METABOLISMO CEREBRAL EN PACIENTES
CON ELA DE INICIO BULBAR: A PROPOSITO DE DOS CASOS

Espinoza Vinces, C."; Villino Rodriguez, R.'; Abedrabbo Lombeyda,
F.'; Pérez Prol, C.'; Atorrasagasti Villar, A."; Gimeno Rodriguez, M.";
Arbizu, J.%; Riverol, M.!

'Servicio de Neurologia. Clinica Universidad de Navarra; ?Medicina
Nuclear. Clinica Universitaria de Navarra.

Objetivos: Describir dos casos de ELA de inicio bulbar, con patrones
metabolicos no descritos.

Material y métodos: Caso 1. Mujer de 71 anos que consulta por una
disartria aislada de seis meses de evolucion. La exploracion fisica mos-
tro Unicamente una leve disartria. Inicialmente, tras un extenso estu-
dio que incluy6 puncion lumbar no se pudo establecer un diagnostico
definitivo. Unicamente la RM cerebral mostré una atrofia frontotempo-
ral, con predominio temporal. Una valoracion cognitiva fue normal. A
los dos afnos, ademas del empeoramiento de la disartria, se objetivo
hiperreflexia en extremidades izquierdas. El estudio neurofisioldgico
revelé compromiso de motoneurona inferior predominantemente bul-
bar, pero también a nivel lumbar y cervical. Se establecié un diagnos-
tico de ELA. Caso 2. Mujer de 66 afos con un cuadro de disartria aisla-
da progresiva de dos afnos de evolucion. Posteriormente, se afadio
incontinencia emocional y leve disfagia para liquidos. Los estudios
neurofisioldgicos no mostraron alteraciones. A los 3 anos de haberse
iniciado los sintomas se apreciaron fasciculaciones linguales con con-
firmacion neurofisiologica. Un afo después aparecieron datos de afec-
tacion de motoneurona inferior en las extremidades. Se estableci6 un
diagnostico de ELA.

Resultados: El estudio de PET cerebral con 18F-FDG del caso 1 mostro
hipometabolismo en la corteza frontotemporal bilateral, con marcado
predominio en los polos temporales. El caso 2 presentd un hipometa-
bolismo del polo temporal anterior izquierdo. Estudio C9orf72, y TARB-
DP negativos en ambos casos.

Conclusién: El hipometabolismo en corteza motora y premotora es el
patron mas frecuentemente descrito en ELA. Nuestro reporte describe
un patron no previamente descrito, por tanto, la PET cerebral con 18F-
FDG puede ser (til en casos con evolucion atipica.

18745. REVISION DE MIOTQNiAS NO DISTROFICAS EN LA
CONSULTA DE NEUROLOGIA GENERAL

Pérez Imbernén, J.'; Lopez Pérez, M.'; Blasco Martinez, O.'; Garcia de
Carlos, M.%; Marti Sanchez, M."; Reurich Gomez, N.'; Marzo Sola, M."

'Servicio de Neurologia. Complejo Hospital San Pedro; ?Servicio de
Neurologia. Fundacion Hospital Calahorra.

Objetivos: Revisar, identificar, describir aspectos clinicos y tratamien-
tos de los pacientes con diagnostico de miotonia no distrofica (MND)
genéticamente confirmada (mutaciones en genes CLCN1 0 SCN4A) y de
pacientes con clinica compatible (genética pendiente), familiares di-
rectos de los primeros, que se encuentren en seguimiento en nuestro
hospital.

Material y métodos: Analisis retrospectivo de la historia clinica elec-
tronica y descripcion de los hallazgos.

Resultados: Hay registrados 9 pacientes con MND: 7 miotonias congé-
nitas (MC) por CLCN1 (AD tipo Thomsen n = 6, AR tipo Becker n = 1), 2
SCN4A fenotipo paramiotonia congénita (PMC). No constan miotonias
respondedoras a acetazolamida. Una paciente asiatica (Becker). 6 pa-
cientes varones. Edad media 47 (20-74) en CLCN1, 23 (13-32) en SC-
N4A. La rigidez muscular como sintoma mas frecuente (100%). 6/7 MC
rigidez piernas (1/2 PMC). Dolor asociado en 2/2 PMC (3/7 MC). EL 100%
de MC con inicio de sintomas en segunda década (primera 100% PMC).
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100% de MC y PMC presentaban miotonia del agarre, fenémeno de ca-
lentamiento en 4/6 de MC. Miotonia orbicular 50% PMC (17% MC). Mio-
tonia paradéjica manos 2/2 PMC (0/7 MC). Frio como precipitante de
rigidez (3/7 MC, 2/2 PMC). Hipertrofia piernas 3/7 MC (0/2 PMC). No
complicaciones en gestaciones. Tratamiento: mexiletina 2/2 PMCy 2/7
MC; otros 2/7 MC.

Conclusién: Las MND son canalopatias del musculo esquelético con un
solapamiento fenotipico importante en las que la clasificacion genéti-
ca esta sustituyendo a la clinica. En nuestro caso se encuentran unos
datos muy similares a los de la literatura disponible. En algunos casos
no disponemos de genealogias completas (pacientes extranjeros, pa-
dres fallecidos, diagnésticos tardios sin familia accesible).

18863. SUPERVIVENCIA PROLONGADA EN ENFERMEDAD DE
MOTONEURONA: ESTUDIO DESCRIPTIVO DE LA BASE DE
DATOS DE UN CENTRO DE REFERENCIA ENTRE LOS ANOS
2013Y 2022

Antoli Martinez, H."; Sevilla Mantecon, T.2; Sivera Mascaro, R.%;
Muelas Gomez, N.%; Vazquez Costa, J.2

'Servicio de Neurologia. Hospital Regional Universitario de Mdlaga;
2Servicio de Neurologia. Hospital Universitari i Politécnic La Fe.

Objetivos: Describir las caracteristicas de los pacientes con enferme-
dades de motoneurona de larga supervivencia.

Material y métodos: Se incluyeron pacientes con enfermedad de mo-
toneurona: esclerosis lateral amiotrofica (ELA), esclerosis lateral prima-
ria (ELP) y atrofia muscular progresiva (AMP), valorados en una unidad
de referencia entre el 1 octubre de 2013 y el 30 de septiembre de 2022.
Fueron excluidos los pacientes en los que se concluyd un diagnodstico
alternativo. Se definieron tres cohortes de supervivientes: largos (su-
pervivencia > 10 afos), intermedios (5-10 afos) y estandar (< 5 anos).
Se recogieron sus caracteristicas clinicas y se reviso su evolucion.
Resultados: Un total de 666 pacientes fueron valorados durante dicho
periodo. Se excluyeron 48 pacientes con diagnosticos alternativos y 13
pacientes por pérdida de seguimiento. Del total de pacientes incluidos
(n = 605), el 9,6% eran largos supervivientes. Del grupo de pacientes
fallecidos al cierre del estudio, solo el 5,3% fueron largos supervivien-
tes. Del grupo de largos supervivientes, en comparacion con el grupo
estandar, destacaba una edad de inicio menor (51,6 vs. 62,7 afios);
mayor frecuencia de varones (58,6 vs. 52,1%); e inicio espinal (87,9 vs.
64,5%). La mayoria de pacientes acabaron diagnosticados de ELA
(44,8%), seguidos de ELP (29,3%) y AMP (25,9%). Aunque en un porcen-
taje considerable de los largos supervivientes se estabilizd la enferme-
dad, ninguno de ellos experimenté un verdadero reversal.
Conclusién: Un porcentaje no desdehable de pacientes con enferme-
dad de motoneurona presenta supervivencias largas y estabilizacion a
largo plazo. Aunque la mayoria de ellos acaban diagnosticados de ELP
0 AMP, algunos presentan el fenotipo clasico de ELA.

19016. ASTENIA PERSISTENTE: A PROPOSITO DE UN CASO

Fernandez Soberodn, S.; Goyena Morata, O.; Sifre Pefa, C.; Martinez
Arroyo, A.; Agirre Beitia, G.; Barquin Toca, A.; Foncea Beti, N.;
Pinedo Brochado, A.

Servicio de Neurologia. Hospital Galdakao-Usansolo.

Objetivos: Presentar el caso clinico de un paciente con un sindrome
miasténico congénito (SMC) por mutacion en el gen RAPSN.

Material y métodos: Los SMC son un grupo heterogéneo de trastornos
neuromusculares ocasionados por defectos genéticos que afectan a la
transmision neuromuscular, desencadenando un cuadro de fatigabili-
dad muscular de inicio generalmente precoz, con un curso y gravedad
variable segun la mutacion. El diagndstico en muchos casos suele ser
tardio debido a la confusion con otras entidades, como la miastenia
gravis seronegativa o las miopatias congénitas, entre otras.
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Resultados: Varon de 43 afios, con obesidad y patologia psiquiatrica,
consulta por cansancio persistente desde los 16 afios. A la exploracion
Unicamente presenta ptosis bilateral con leve fatigabilidad, sin debili-
dad por balances ni fatigabilidad en extremidades. Durante el proceso
se realizaron multiples estudios sin obtener resultados concluyentes,
entre otros: anticuerpos negativos, electromiografia-neurografia (EMG-
ENG), incluyendo repetitiva, anodina, biopsia muscular inespecifica y
estudio de miopatias negativo. Se hace prueba terapéutica con inhibi-
dores de la acetilcolinesterasa (AChE) observando una mejoria clinica,
no asi con corticoterapia e IglV. Finalmente, ante curso clinico, se
amplio estudio con secuenciacion del exoma clinico dirigido a los SMC,
revelando una mutacion en el gen RAPSN (variante c.264C>A en homo-
cigosis, clasificada como patogénica).

Conclusion: EL SMC por mutacion del gen RAPSN consiste en un defec-
to postsinaptico de la transmision neuromuscular, suponiendo entre
15-20% de todos los casos de SMC. La mayoria presenta un inicio pre-
coz, aunque unos pocos debutan siendo adolescentes/adultos con for-
mas leves-moderadas de debilidad proximal de extremidades y ptosis
fluctuante que mejora con inhibidores de AChE y 3,4-DAP.

18816. DIS,ENO Y VALIDACION DE UNA HERRAMIENTA DE
EVALUACION CLINICA PARA PACIENTES ADOLESCENTES Y
ADULTOS CON ATROFIA MUSCULAR ESPINAL: ESTUDIO SMA-
LIFE

Vazquez Costa, J.'; Cattinari, M.%; Cabello, R.?; Garcia Lopez, S.3;
Martinez Moreno, M.4; Povedano, M.%; Rebollo, P.¢; Terracle, M.?

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitari i Politécnic La Fe;
2Fundacién Atrofia Muscular Espinal, FundAME; *Departamento
Médico. Roche Farma; “Rehabilitacion Infantil. Clinica Nuestra Sra.
de la Paz; >Servicio de Neurologia. Hospital Universitari de Bellvitge;
*IQVIA.

Objetivos: Desarrollar una herramienta clinica para la evaluacion y
seguimiento de pacientes adolescentes y adultos con atrofia muscular
espinal 5q (AME) y evaluar su usabilidad, fiabilidad, validez y sensibi-
lidad al cambio.

Material y métodos: Este estudio prospectivo de caracter no interven-
cional se realizara en 5 centros en Espana e incluira pacientes de 16
afos 0 mas con un diagnostico confirmado de AME 5q (mutacion bialé-
lica del gen SMN1). En el disefio de la herramienta clinica participaron
un panel de expertos formado por neurologos, médicos de rehabilita-
cion y un representante de FUndAME. Los médicos emplearan la herra-
mienta en 3 momentos (basal, 12 meses y 24 meses). Adicionalmente,
se recopilaran datos de otros cuestionarios y escalas. A los 12 meses,
se realizara un analisis estadistico intermedio para evaluar sus propie-
dades psicométricas aplicando analisis Rasch y pruebas estadisticas
clasicas. La herramienta proporcionara una puntuacion global y una
puntuacion por dimension.

Resultados: La herramienta constara de hasta 53 items seleccionados
por consenso para evaluar el estado funcional desde la perspectiva
clinica en 6 dimensiones clave (bulbar, respiratoria, axial, inferior,
superior y fatigabilidad), que se recogeran junto con medidas clinicas
objetivas (indice de masa corporal, capacidad vital forzada, Myopinch
y test de los 6 minutos).

Conclusion: La validacion de esta herramienta facilitara la evaluacion
clinica de pacientes adultos y adolescentes con AME y la respuesta a
nuevos tratamientos.

19912. ;ES FACIL EL DIAGNOSTICO DE LA ELA? ESTUDIO
OBSERVACIONAL DE LOS PACIENTES ATENDIDOS EN
CONSULTA ESPECIALIZADA DE ELA DESDE LA CREACION DE
UNA ViA RAPIDA

Gallego Gonzalez, L.; iﬁiguez Alvarado, M.; Samaniego Vinueza, L.;
Reyes Toboso, D.; Lopez Maside, A.; Pérez Sousa, M.

Servicio de Neurologia. Complexo Hospitalario Universitario A
Coruna.

Objetivos: Describir y analizar el impacto de la implantacion de un
proceso asistencial integrado de la ELA, centrandose en la atencion
inicial en una consulta especializada: quién realiza la derivacion, qué
especialistas valoran previamente al paciente, demora diagnostica, asi
como diagnosticos alternativos.

Material y métodos: Revision de la historia clinica de los pacientes
valorados por primera vez en la consulta especializada de ELA entre
2019 y 2022. Para el analisis de datos se empled el paquete estadistico
SPSS 24.0.

Resultados: Se incluyeron 108 pacientes del area sanitaria de A Coru-
fay Cee. Se dividieron en grupos segln el patron de afectacion moto-
ra inicial: espinal 26 (24,1%), bulbar 16 (14,8%), generalizada 8 (7,4%),
ELA-demencia 9 (8,3%), atrofia muscular progresiva 1 (0,9%), variante
pseudopolineuritica 2 (1,9%), flail arm 5 (4,6%), insuficiencia respira-
toria 2 (1,85%), otros 1 (0,9%) y mimics 38 (35,2%). El tiempo medio de
atencion en la consulta fue 54,5 dias, con una reduccion significativa
de la espera en el caso de empleo de la via rapida. La demora diagnos-
tica promedio fue de 29,61 meses, mostrando diferencias en funcion
del fenotipo de afectacion clinica.

Conclusion: Los resultados alcanzados parecen indicar que existe va-
riabilidad segln el fenotipo de ELA, tanto en lo que concierne a la
demora diagnostica como en los especialistas que valoran al paciente
previo a la atencion en la consulta especializada. La existencia de una
via rapida que facilite el acceso a una consulta especializa permite
agilizar el proceso asistencial. No obstante, es preciso una optimiza-
cion de su uso para mejorar la espera.

19053. PLAN DE ACOMPANAMIENTO COMUNITARIO AL
PACIENTE CON ENFERMEDAD DE MOTONEURONA

Martinez Campo, Y.'; Costa Nebot, X.2; Fernandez Solano, C.?; Gaeta,
A.3; del Mas, M.3; Garcia Tarrida, E.3; Liras, M.3; Moll, S.'; Povedano
Panades, M.!

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitari de Bellvitge; 2Servicio
de Geriatria. PADES Cornella, Region Sanitaria Metropolitana Sud;
3Atencién Primaria. Region Sanitaria Metropolitana Sud.

Objetivos: Mejorar la atencion sanitaria y social del paciente con ELA
favoreciendo el acompafamiento y la atencion transversal en el ambi-
to hospitalario y, especialmente, en la comunidad y el entorno en el
que el paciente vive.

Material y métodos: La Region Sanitaria Metropolitana Sur comprende
el ambito territorial del Alt Penedes, el Baix Llobregat, el Garraf i el
Barcelonés Sud. Debido a la dispersion geografica, y basandonos en las
necesidades reales del paciente y sus cuidadores, se crea un grupo de
trabajo compuesto por equipos de atencion primaria y equipos de so-
porte estableciendo una via clinica Unica para el manejo de la ELA en
todo el territorio, asegurando la correcta transicion y manejo del pa-
ciente con ELA desde el diagnostico y hasta el final de vida. Se esta-
blecen intervenciones domiciliarias con el equipo de atencion prima-
ria, de cronicidad y de paliativos, asi como intervenciones grupales
para familias y cuidadores.

Resultados: La via clinica mejora la calidad de vida del paciente, dis-
minuye el nimero de desplazamientos a urgencias o a unidad, aumenta
la coordinacion de los distintos niveles asistenciales y aumenta la ac-
tivacion de recursos, asi como las ayudas técnicas necesarias.
Conclusion: La via clinica ayuda a establecer consensos entre los dife-
rentes profesionales consiguiendo una metodologia de trabajo comdn
entre ellos, asegurando una correcta transicion del paciente del hos-
pital a primaria y estableciendo un canal de comunicacion rapido con
la unidad funcional de referencia. El trabajo en equipo mejora la ca-
pacidad del paciente de tomar decisiones, ayudando a la anticipacion
de complicaciones.
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19448. CANVAS CON EVOLUCION A ELA: A PROPOSITO DE
UN CASO

Nieva Sanchez, C.; Paul Arias, M.; Garcia, A.; Freixa Cruz, A.;
Gonzalez Mingot, C.; Purroy, F.

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

Objetivos: El sindrome de CANVAS es debido a la expansion bialélica
de RFC1. Se caracteriza por la presencia de ataxia cerebelosa, neuro-
patia sensitiva y arreflexia vestibular. Un 55% de los casos tienen signos
de motoneurona. Sin embargo, no se ha descrito como causa de ELA.
Por otro lado, se ha detectado una polineuropatia (PLNP) sensitiva en
un 12,5% de pacientes con ELA. Se describe un caso de CANVAS con
evolucion tipica de ELA.

Material y métodos: Mujer de 83 afos, con antecedentes de esteno-
sis de canal cervical intervenida en 2 ocasiones y PLNP axonal here-
ditaria (hermano afecto) no filiada de debut a los 50 afos. La pacien-
te acude a consultas por cuadro de disartria y disfagia de 1 afo de
evolucion, seguido de tetraparesia rapidamente progresiva. A la ex-
ploracion destaca exoftalmos bilateral, estrabismo, atrofia lingual
con fasciculaciones, atrofia interdsea y tenar. Hipoestesia en manos,
arreflexia y ataxia grave.

Resultados: En el EMG destaca una neuropatia axonal sensitiva asimé-
trica muy grave. Se superponen signos de denervacion multiterritorial
con denervacion de 2a motora. EMT: afectacion corticoespinal de 12
motoneurona. A los 9 meses la paciente falleci6 a consecuencia de una
insuficiencia respiratoria. Se realizd un estudio genético a su hermano
que presentaba PLNP sensitiva axonal, ataxia, tos y estrabismo con
expansion anormal AAGGG bialélica del RFC1, por lo que se diagnosti-
c6 de CANVAS.

Conclusion: Se presenta un CANVAS con una evolucion a ELA tipica. En
base a nuestro caso, se deberia plantear el estudio de RFC1 en pacien-
tes con ELA que asocien PLNP sensitiva y ataxia.

19436. DESVELANDO CAUSAS DE LA ESCLEROSIS LATERAL
AMIOTROFICA, ;UN NUEVO PASO?

Sanchez-Guijo Benavente, A.; Algar Ramirez, C.; Dodu, P.; Garcia
Martin, G.; Maestre Martinez, A.; Reyes Garrido, V.

Servicio de Neurologia. Hospital Regional Universitario de Mdlaga.

Objetivos: La esclerosis lateral amiotrofica (ELA) es una enfermedad
de motoneurona de etiologia genética en el 5-10% de los casos. En
otros casos la genética no es la causa, pero si determina susceptibili-
dad. Buscamos discutir el hallazgo de una nueva mutacion posiblemen-
te causante de ELA.

Material y métodos: Revisamos a partir de un caso clinico con una
mutacion de nueva descripcion los conocimientos actuales respecto a
la genética en la ELA, asi como los fenotipos y peculiaridades registra-
dos hasta la fecha en pacientes con otras mutaciones del mismo gen.
Resultados: La paciente fue diagnosticada de ELA de inicio espinal a
los 51 afos. El inicio de los sintomas fue a los 49 afos en forma de
debilidad y atrofia de miembro superior izquierdo. Desde el debut has-
ta que necesito traqueostomia pasaron cuatro afos y medio. Su padre,
un tio paterno y una tia abuela materna habian fallecido por ELA. El
estudio genético de nuestra paciente revel6 una mutacion de significa-
do incierto en el gen KIF5A, del cual se han descrito mdltiples muta-
ciones causantes de ELA y de otras enfermedades neuroldgicas. Esta
mutacion se descubrié también en un analisis genético post mortem de
su padre. No se hallaron otras variantes genéticas consideradas de
potencial valor patogénico en el estudio realizado.

Conclusion: Consideramos muy probable que la mutacion identificada,
nunca reconocida previamente, sea causante de ELA familiar. Es nece-
sario confirmarlo mediante el estudio genético de otros pacientes,
especialmente con agregacion familiar.
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19595. REYISION RETROSPECTIVA DE LOS DIAGNOSTICOS DE
NEUROPATIA MOTORA MULTIFOCAL (NMM) EN UN CENTRO
TERCIARIO

Amarante Cuadrado, C.; Santos Martin, C.; Gonzalez Arbizu, M.;
Alcala Torres, J.; Gonzalo Martinez, J.; Esteban Pérez, J.; Guerrero
Molina, M.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitario 12 de Octubre.

Objetivos: La NMM es una entidad inmunomediada de caracter infre-
cuente, probablemente infradiagnosticada. Describimos una serie de
pacientes en seguimiento en nuestro centro.

Material y métodos: Revision retrospectiva de pacientes con diagnos-
tico clinico de NMM en seguimiento en nuestro centro desde 2010.
Resultados: Se analizaron 17 pacientes, el 72,2% varones. La mediana
de edad al inicio fue de 44 afos (rango 26-67). La distribucion mas
frecuente de la debilidad al debut (13/17) fue en miembro superior
distal. Los anticuerpos antigangliosidos resultaron positivos en el
68,8%. EL 76,5% presentaron bloqueos definitivos o probables en los
estudios de conduccion nerviosa (ECN). En total 8/17 presentaron tan-
to anticuerpos como ECN caracteristicos, 5 solo ECN tipico, 2 solo an-
ticuerpos y en 2 ambos estudios fueron negativos. Se realizdo RM de
plexo braquial con y sin contraste en 7/16 pacientes, resultando pato-
logica en 2. Recibieron tratamiento con inmunoglobulinas intravenosas
(IglV) 16/17 pacientes, objetivandose una respuesta en todos ellos. De
estos, 9 mantienen tratamiento periodico con IglV con frecuencia va-
riable (cada 2 a 10 semanas). De los 7 restantes, en uno se suspendie-
ron IglV por estabilidad clinica; otro fallecio por causa oncologica y el
resto perdieron seguimiento. En 4 pacientes se probaron otros trata-
mientos coadyuvantes (rituximab el mas frecuente), sin respuesta.
Conclusion: La NMM es una entidad inmunomediada que responde al
tratamiento con IglV, si bien existe variabilidad en cuanto a la fre-
cuencia de administracion necesaria. Debe plantearse el diagnéstico
en el contexto clinico adecuado y realizarse una prueba terapéutica
con IglV aln en ausencia de positividad de anticuerpos tipicos o blo-
queos en el ECN.

19438. PARAMIOTONIA CONGENITA: DESCRIPCION DE UNA
FAMILIA CON UNA ENFERMEDAD POCO PREVALENTE

Sanchez-Guijo Benavente, A.; Rodriguez Jiménez, L.; Rodriguez
Garcia, D.; Reyes Garrido, V.; Maestre Martinez, A.; Garcia
Martin, G.

Servicio de Neurologia. Hospital Regional Universitario de Mdlaga.

Objetivos: La paramiotonia congénita es una miopatia genética provo-
cada por una mutacion en el gen del canal de sodio SNC4A. El patron
de herencia es autosémico dominante. Buscamos revisar las caracte-
risticas habituales de esta enfermedad en base a casos clinicos de una
misma familia.

Material y métodos: Se reviso la historia de una familia con multiples
miembros en seguimiento por la unidad de enfermedades neuromuscu-
lares con sospecha clinica de paramiotonia congénita. Se analizo el
fenotipo, edad de inicio, evolucion y necesidad de tratamiento de cada
uno de ellos.

Resultados: Se recogio el arbol genealdgico de la familia mencionada.
Habia cinco casos diferentes en seguimiento en nuestras consultas den-
tro de dicha familia, pertenecientes a dos generaciones distintas. To-
dos ellos contaban con confirmacion genética. Los cinco casos habian
debutado en la infancia y habian presentado una evolucion similar. Se
inicio terapia farmacologica en los cinco casos, uno de ellos ya habia
resultado refractario a diversos tratamientos.

Conclusién: La paramiotonia congénita es una enfermedad de baja
prevalencia. La historia familiar que exponemos nos ofrece la oportu-
nidad de repasar los rasgos propios de esta entidad poco frecuente
mediante varios casos clinicos.
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19896. MONONEURITIS MULTIPLE COMO CLAVE EN EL
DIAGNOSTICO DE UNA VASCULITIS SISTEMICA

Ortega Hiraldo, C.; Mafez Sierra, M.; Vicente Dominguez, M.; Gomez
Gonzalez, A.; Carbonell Corvillo, P.

Servicio de Neurologia. Hospital Virgen de la Victoria.

Objetivos: Las vasculitis ANCA+ afectan a nivel pulmonar y renal. La
alteracion neuroldgica puede ser uno de los hallazgos clave para su
diagnostico, permitiendo establecer un tratamiento precoz y mejorar
el prondstico. Se presenta el caso de debut de una mononeuritis malti-
ple, que permitid diagnosticar y tratar tempranamente una granuloma-
tosis eosinofilica con poliangeitis (GEPA) con afectacion multiorganica.
Material y métodos: Caso clinico.

Resultados: Mujer, 59 afos, asma y rinitis en estudio de meses de
evolucion, consulta por acorchamiento en manos y debilidad en mano
derecha y pierna izquierda de inicio insidioso. Dias antes presento di-
plopia brusca, autolimitada. La exploracion mostré debilidad flaccida
para flexoextension del codo y muiieca derecha, y disminucion de re-
flejos osteomusculares con respecto a miembro contralateral. En
miembro inferior izquierdo, destacaba debilidad a la flexion dorsal con
abolicion de reflejo aquileo, siendo el resto de ROT y balance muscular
normal. A nivel sensitivo, mostraba hipoestesia de antebrazo derecho
y de dorso de pie izquierdo. El estudio neurofisiologico revel6 una
disminucion de amplitud en nervio mediano derecho motor y sensitivo,
asi como en nervio sural y peroneo izquierdos compatible con una
mononeuritis multiple. Junto con la eosinofilia (40%) y la afectacion
pulmonar, la paciente cumplia criterios clinicos de GEPA. También
presentaba Ac pANCA positivos a titulo alto. Se traté con corticotera-
pia y rituximab, respondiendo favorablemente.

Conclusion: La mononeuritis multiple aparece hasta en el 75% de los
pacientes con GEPA, incluyéndose entre sus criterios diagnosticos. Por
ello ante el debut de este diagndstico sindromico, debe descartarse
esta patologia, dado que el tratamiento precoz es prioritario.
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19102. ESTUDIO FASE 3B ABIERTO PARA EVALUAR LA
EFICACIA CLINICA DE DIFERENTES PAUTAS POSOLOGICAS DE
EFGARTIGIMOD PARA UNA MAYOR INDIVIDUALIZACION DEL
TRATAMIENTO EN PACIENTES CON MIASTENIA GRAVE
GENERALIZADA

Ortegon Aguilar, E."; Garcia Sobrino, T.%; Sahagian, G.3; Hussain, Y.%;
Feinberg, M.%; Habib, A.¢; Skripuletz, T.7; Ruck, T.%; Brauer, E.%
Gelinas, D.% Liu, L.% Hristova, D.%; Mantegazza, R."

'Servicio de Neurologia. Complexo Hospitalario Universitario de
Santiago; *Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario
Univesitario de Pontevedra; 3Servicio de Neurologia. The Neurology
Center of Southern California; “Servicio de Neurologia. Austin
Neuromuscular Center; *Servicio de Neurologia. South Florida
Neurology Associates; Servicio de Neurologia. University of
California; Servicio de Neurologia. Hannover Medical School;
8Servicio de Neurologia. Heinrich-Heine University; °Servicio de
Neurociencias. Argenx; "Servicio de Neurociencias. Fondazione IRCCS
Istituto Neurologico Carlo Besta.

Objetivos: Efgartigimod es un fragmento Fc derivado de la IgG1 huma-
na que reduce los niveles de autoanticuerpos IgG mediante el bloqueo
del receptor neonatal para el Fc. El estudio fase 3 ADAPT demostr6 la
eficacia y seguridad de efgartigimod. El estudio fase 3b ADAPT NXT
evaluara regimenes adicionales de dosificacion. El objetivo es evaluar
la eficacia, seguridad y tolerabilidad de efgartigimod 10 mg/kg IV ad-
ministrado de manera continuada o ciclica para alcanzar una mayor
individualizacion de la dosificacion.
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Material y métodos: Podran incluirse pacientes adultos con MGg que
presenten autoanticuerpos antireceptor de la acetilcolina, con una
puntuacion en la escala MG-ADL > 5 (> 50% de la puntuacion debida a
sintomas no-oculares) y con opcion a recibir dosis estables de trata-
mientos orales concomitantes (N estimada = 72). Los pacientes se alea-
torizaran 3:1 a recibir efgartigimod cada 2 semanas o bien en ciclos
fijos intermitentes de 4 semanas. Tras el periodo inicial de 21 semanas,
todos los pacientes podran recibir efgartigimod cada 2 semanas, con
opcion a recibirlo cada 3, segln eficacia clinica.

Resultados: La variable principal es el cambio medio en la escala MG-
ADL promediado durante el periodo de estudio de 21 semanas. Se eva-
luaran también seguridad, tolerabilidad, variables adicionales de efi-
cacia clinica (incluyendo satisfaccion del paciente), y efectos
farmacocinéticos/farmacodinamicos.

Conclusion: El estudio ADAPT NXT proporcionara informacion impor-
tante acerca de regimenes de dosificacion alternativos para una mayor
individualizacion del tratamiento en funcion de las necesidades de los
pacientes. Fecha estimada de finalizacion del estudio: 2025.

19431. SEGURIDAD, TOLERABILIDAD Y EFICACIA A LARGO
PLAZO DE EFGARTIGIMOD PH20 SUBCUTANEO (SC) EN
PACIENTES CON MIASTENIA GRAVE GENERALIZADA (MGG):
RESULTADOS INTERMEDIOS DEL ESTUDIO ADAPT-SC+

Cortes Vicente, E.'; Howard, Jr, J.2%; Li, G.3; Vu, T.4 Korobko, D.5;
Smilowski, M.¢; Banaszkiewicz, K.7; Liu, L.8; Steeland, S.?; Noukens,
J.%; Van Hoorick, B.%; Podhorna, J.%; Li, Y.'%; Utsugisawa, K.''; Sacca,
F.'2; Wiendl, H."; L. de Bleecker, J."; Montegazza, R."

'Servicio de Neurologia. Hospital de la Santa Creu i Sant Pau;
2Servicio de Neurologia. The University of North Carolina at Chapel
Hill; 3Servicio de Neurologia. Medsol Clinical Research Center;
“Servicio de Neurologia. University of South Florida Morsani College
of Medicine; *Servicio de Neurologia. State Novosibirsk Regional
Clinical Hospital; ‘Department of Hematology and Bone Marrow
Transplantation. Medical University of Silesia; "Servicio de
Neurologia. Krakowski Szpital Specjalistyczny im. Jana Pawla Il;
8Argenx; °Curare Consulting BV; "Servicio de Neurologia. Cleveland
Clinic; ""Servicio de Neurologia. Hanamaki General Hospital; ?NRSO
Department. Federico Il University of Naples; 3Servicio de
Neurologia. University of Miinster; "Servicio de Neurologia. Ghent
University Hospital; "Department of Neuroimmunology and
Neuromuscular Diseases. Fondazione Istituto Neurologico Carlo Besta.

Objetivos: Evaluar la seguridad, tolerabilidad y eficacia a largo plazo
de efgartigimod PH20 s.c. (coformulado con hialuronidasa humana re-
combinante PH20) en pacientes con MGg.

Material y métodos: Los pacientes que finalizaron ADAPT-SC o inclui-
dos en ADAPT+ fueron aptos para el estudio de extension abierto
ADAPT-SC+. Se administraron 1.000 mg de efgartigimod PH20 s.c. en
ciclos de 1 inyeccion semanal durante 4 semanas. Los ciclos siguientes
se iniciaron > 28 dias tras la dosis anterior, segun evaluacion clinica.
La eficacia se evaludé mediante la escala MG-ADL.

Resultados: En marzo de 2022, 164 participantes habian recibido > 1
dosis de efgartigimod PH20 s.c. Recibieron ~3 ciclos con una duracion
media del estudio de 170 (DE: 59) dias (observacion: 72 afios-pacien-
te). Los acontecimientos adversos fueron predominantemente leves/
moderados; los mas frecuentes fueron eritema en la zona de inyeccion
(25,6%), cefalea (15,2%) y COVID-19 (11,6%). Todas las reacciones en
la zona de inyeccion fueron leves/moderadas, no requirieron interrum-
pir el tratamiento, se produjeron en las 24 horas siguientes, se resol-
vieron espontaneamente y su incidencia disminuyé con los ciclos si-
guientes. Se notificaron dos muertes: por cancer renal metastasico y
por COVID-19; segln el investigador, ninguna estaba relacionada con
efgartigimod. Puntuacion total MG-ADL (mejora media [EE] desde el
inicio hasta la semana 4: -4,0 [0,25]) con mejoras uniformes y consis-
tentes en los ciclos posteriores.

Conclusion: Segun los resultados, la administracion de ciclos multiples
de efgartigimod PH20 s.c. se tolero bien, sin detectarse nuevas alertas



