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lar progresiva en piernas y pérdida de peso. Tras unos meses asocia
disfonia, incapacidad para deambular y debilidad en brazos asimétrica.
A la exploracion situacion de caquexia con pérdida de masa muscular
generalizada y debilidad de predominio distal, disfonia y abolicion de
reflejos miotendinosos, sin datos de afectacion piramidal. La resonan-
cia cerebral muestra macroadenoma hipofisario y atrofia difusa. La TC
corporal revela adenopatias pequeias en mediastino, hilios y mesen-
téricas. La electromiografia muestra patron de denervacion aguda
compatible con enfermedad de segunda motoneurona. Hiperproteino-
rraquia y leve pleiocitosis linfocitaria en el liquido cefalorraquideo. Los
demas estudios fueron normales; incluyendo onconeuronales, inmuno-
logia y C90rf72. Ante dudas de una etiologia paraneoplasica recibio
tratamiento con inmunoglobulinas endovenosas, sin respuesta clinica.
Transcurrido un tiempo y sin presentar datos de afectacion de primera
motoneurona se plantea la realizacion de una biopsia muscular en buUs-
queda de un diagndstico alternativo. Dicha biopsia confirma la presen-
cia de una miopatia granulomatosa sarcoidea. Con resultados inicia
tratamiento esteroideo con mejoria clinica.

Conclusion: La miopatia granulomatosa sarcoidea es una entidad in-
frecuente que debe plantearse como diagndstico diferencial de una
afectacion de segunda motoneurona.

19992. CHARCOT-MARIE-TOOTH TIPO 2G EN RELACION CON
GEN NEFL. DESCRIPCION DE UNA FAMILIA

Gomez Gonzalez, A.; Ortega Hiraldo, C.; Carbonell Corvillo, M.;
Aguilar Monge, A.; Pinel Rios, F.; Mafez Sierra, M.

Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario Virgen de la Victoria.

Objetivos: La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth autosémica domi-
nante tipo 2G es una forma de la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth,
una polineuropatia sensitivo-motora asociada al desarrollo de deformi-
dades en los pies y dificultad para la marcha que puede aparecer en
las dos primeras décadas de vida. La debilidad y la pérdida sensitiva
afectan principalmente a los miembros inferiores.

Material y métodos: Una familia con tres miembros afectados: una
mujer de 54 afos, su hermana de 46 y su hijo de 35.

Resultados: Las hermanas cuentan desde la infancia y adolescencia
inseguridad en la marcha con alteracion del equilibrio. En la explora-
cion actual presentan una marcada amiotrofia en la musculatura distal
con reflejos de miembros inferiores abolidos. El hijo tiene una clinica
de tropiezos, caidas frecuentes y dificultad para realizar maniobras
finas con las manos. El ENG/EMG objetivd unos valores de conduccién
muy prolongados con latencias distales y velocidades superiores al
200% junto con una amplitud muy reducidas. En la mujer de 54 afos
habia una ausencia total de potenciales sensitivos. En el estudio gené-
tico de una de las mujeres aparece una variante patogénica en el gen
NEFL (NM_006158) que puede estar relacionada con el CMT 2G. Al
realizarle el estudio genético al hijo se demostré que era portador
heterocigoto del cambio patogénico c.1186G>A (p.Glu396Lys).
Conclusién: Estamos continuamente descubriendo el espectro de esta
patologia. Conocer mejor el panel genético y poder realizar un diag-
nostico anticipado nos ayudaria en el tratamiento, prevencion y con-
sejo genético.

Epilepsia P1

19045. FENOMENO DE NORMALIZACION FORZADA EN
PACIENTE CON EPILEPSIA REFRACTARIA

Zunzunegui Arroyo, P.; Criado Anton, A.; Suarez Huelga, C.; Lopez
Peleteiro, A.; Vargas Mendoza, A.; Diaz Castela, M.; Lopez Lopez, B.;
Molina Gil, J.; Garcia Martinez, A.; Pérez Alvarez, A.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Central de Asturias.

Objetivos: El fendomeno de normalizacion forzada consiste en la apari-
cion de trastornos psicoticos o afectivos graves tras el control brusco
de las crisis epilépticas. Generalmente los sintomas psiquiatricos desa-
parecen con la reaparicion de las crisis o con el uso de psicofarmacos.
Material y métodos: Mujer de 45 aios con diagndstico de epilepsia
focal estructural secundaria a xantoastrocitoma temporal izquierdo
resecado a los 40 afios. Presenta crisis focales sin alteracion del nivel
de consciencia de inicio no motor con detencion del lenguaje, refrac-
tarias a multiples antiepilépticos sin llegar a conseguir una remision
completa. Por ello se llegod a realizar evaluacion prequirurgica.
Resultados: Tras la Gltima combinacion de antiepilépticos con carba-
mazepina, lamotrigina y clobazam, el paciente present6 remision com-
pleta de las crisis con la aparicion posterior de un trastorno afectivo
organico de tipo depresivo. Este fue grave, al inicio sin respuesta al
tratamiento antidepresivo, por lo que tuvieron que usarse diferentes
combinaciones farmacoldgicas para su control.

Conclusion: El fendmeno de normalizacion forzada es un proceso in-
frecuente, siendo la semiologia psicotica mas comun, aunque proba-
blemente sean mas frecuentes los trastornos depresivos, pero también
mas pobremente reconocidos. Es un fenémeno a tener en cuenta tras
la aparicion de sintomas psiquiatricos tras el control de las crisis epi-
lépticas en un paciente con epilepsia refractaria.

20023. EPILEPSIA MUSICOGENICA TRAS ENCEFALITIS
AUTOINMUNE

Ivanovic Barbeito, Y.'; Fontana Garcia, N.'; Buenache Espartosa, R.?%;
Rekarte Garcia, S.2; Saez Landete, 1."; Martin Palomeque, G.';
Pedrera Mazarro, A.'

'Servicio de Neurofisiologia Clinica. Hospital Universitario Ramén y
Cajal; *Servicio de Neurologia Pedidtrica. Hospital Universitario
Ramén y Cajal.

Objetivos: La epilepsia musicogénica es un tipo infrecuente de epilep-
sia refleja que consiste en crisis desencadenadas por estimulos musi-
cales concretos para cada paciente. La literatura apunta a una com-
pleja red neuronal, con predominio del lobulo temporal derecho y del
sistema limbico, probablemente relacionada con un aspecto memoris-
tico o afectivo de la percepcion musical.

Material y métodos: Caso clinico.

Resultados: Mujer de 15 afos de edad diagnosticada de epilepsia re-
fractaria tras debutar con una encefalitis inmune cuando tenia 11
anos. Presento crisis epilépticas principalmente focales, aunque oca-
sionalmente con extension a bilaterales tonico clonicas y nunca rela-
cionadas con un desencadenante concreto. Sin embargo, desde 2021
comenzo a referir episodios focales desencadenados por la escucha de
una cancion del género reggaetoén. Durante un fragmento de esa can-
cion se producia una sensacion desagradable y piloereccion, seguida
de una crisis focal auditiva (tinnitus) en ocasiones con transformacion
a crisis bilateral tonico clonica. Se realizé monitorizacion video-EEG de
48 horas en nuestro servicio, confirmando la aparicion de crisis focales
temporales reflejas tras reproducir el fragmento de la cancién mencio-
nada. En su evolucion ha presentado crisis epilépticas no reflejas y
descargas multifocales en los registros EEG sucesivos, por lo que no era
candidata a cirugia.

Conclusién: Hasta la fecha, segun la literatura cientifica no se ha vin-
culado ningln estilo musical concreto con la epilepsia musicogénica,
incluso parece existir un determinante genético. Sin embargo, hay una
clara relacion causa-efecto que puede estudiarse de manera objetiva
con la monitorizacion video-EEG, punto clave en el diagndstico de la
epilepsia musicogénica.

19158. ESTADO EPILEPTICO CONVULSIVO EN PACIENTE CON
ENFERMEDAD DE ALEXANDER EN EL ADULTO: A PROPOSITO
DE UN CASO
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Lopez Trashorras, L.'; Aldaz Burgoa, A.%; Abizanda Saro, P.%;
Rodriguez Albacete, N.2; Franco Rubio, L.%; Garcia Ruiz, M.%; Obregdn
Galan, J.%; Gutiérrez Bedia, P.2; Marcos Dolado, A.3; Ginestal Lopez,
R.%; Lopez Valdés, E.*; Mayo Rodriguez, P.5

'Servicio de Neurologia. Hospital Clinico San Carlos; ?Neurologia
General. Hospital Clinico San Carlos; 3Unidad de Neurologia
Cognitiva. Hospital Clinico San Carlos; “Unidad de Trastornos del
Movimiento. Hospital Clinico San Carlos; *Unidad de Epilepsia.
Hospital Clinico San Carlos.

Objetivos: La enfermedad de Alexander es una enfermedad genética
extremadamente rara que afecta primariamente a astrocitos y perte-
nece al grupo de leucodistrofias. Existen diferentes formas de presen-
tacion clinica en funcion de la edad de inicio, siendo mas frecuente y
grave en la infancia temprana. En la evolucion natural, que conduce
de forma indefectible a la muerte, son frecuentes las crisis epilépticas,
pero no existen casos descritos en la literatura de estado epiléptico
(EE) convulsivo.

Material y métodos: Paciente con enfermedad de Alexander de inicio
infantil valorado por EE convulsivo.

Resultados: Vardn de 21 aiios con diagnéstico genético de enfermedad
de Alexander a los 2 afios (variante patogénica del gen GFAP). Presen-
ta retraso madurativo global y epilepsia focal en tratamiento con val-
proato con buen control. Desarrolla EE convulsivo de inicio focal con
evolucion a bilateral tonico-clonico (clonias de hemicuerpo izquierdo)
no controlado con benzodiacepinas y levetiracetam. Se procede a in-
tubacion previo a traslado hospitalario por desaturacion. Ingresa en
UCI manteniéndose sedacion con propofol. Continda con clonias en
hemicuerpo izquierdo administrandose levetiracetam y valproato en
perfusion, cediendo las clonias. Analisis de sangre sin alteraciones 'y TC
cerebro con atrofia global moderada. En video-electroencefalograma
urgente lentificacion difusa sin patron de EE ni crisis epilépticas. Extu-
bado a las 48 horas con reduccion progresiva de farmacos anticrisis y
mejoria del nivel de consciencia. Es dado de alta en situacion basal.
Conclusion: En la evolucion natural de la enfermedad de Alexander se
debe incluir la posibilidad de desarrollar un EE que puede empeorar la
morbilidad y mortalidad asociadas a la enfermedad.

19357. CONSENSO SOBRE UN ACRONIMO CON LOS SIGNOS
DE ALARMA PARA LA IDENTIFICACION DE PACIENTES
ADULTOS CON SOSPECHA DE ENCEFALOPATIA EPILEPTICA Y
DEL DESARROLLO (EED)

Villanueva Haba, V.'; Rodriguez Uranga, J.%; Smeyers Dura, P.3; Aledo
Serrano, A.*

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitari i Politecnic La Fe;
2Servicio de Neurologia. Centro de Neurologia Avanzada (CNA);
3Servicio de Neuropediatria. Hospital Universitari i Politécnic La Fe;
“Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Vithas Madrid La
Milagrosa.

Objetivos: Las EED se consideraron una categoria diferenciada por la
ILAE en 2001 y numerosos pacientes adultos continGan incorrectamen-
te diagnosticados, fuera de los cauces asistenciales adecuados y con
un tratamiento inapropiado. Su correcto diagndstico y manejo es fun-
damental para mejorar su calidad de vida y la de sus cuidadores. Un
grupo de especialistas se propone definir un acréonimo sencillo, reco-
giendo los signos que ayuden a los profesionales no especialistas a
identificar a estos pacientes y reintroducirlos en el proceso asistencial
apropiado.

Material y métodos: Se celebraron 3 sesiones de 5 horas en total con
un panel de expertos en epilepsia. Mediante la metodologia de brain-
storming se identificaron y consensuaron los signos para identificar
pacientes con EED. Se establecieron los criterios minimos que habrian
de cumplirse y eligieron los términos para generar un acréonimo con un
significado facil recordar.
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Resultados: Se consensud que los principales signos estarian conteni-
dos en los términos e iniciales “motor - M”, “epilepsia - E”, “discapa-
cidad intelectual - DI”, “trastorno de la conducta - T” y “autismo - A”.
Se conformo asi el acronimo “MEDITA” y se consensud que los criterios
minimos serian “epilepsia - E” y “discapacidad intelectual - DI”.
Conclusion: El acronimo MEDITA recoge los signos que permitirian a
facultativos no especialistas en epilepsia, e incluso a la poblacion ge-
neral, identificar de forma sencilla a adultos con una posible EED. La
difusion y conocimiento del acrénimo podria asi contribuir a la mejora
de la asistencia sanitaria y de su calidad de vida.

19818. ESTATUS EPILEPTICO SINTOMATICO A
MENINGOENCEFALITIS ASEPTICA INMUNOMEDIADA COMO
REACCION ADVERSA DE UN INHIBIDOR DEL CHECKPOINT
INMUNITARIO

Moreno Franco, C.'; Guillén Martinez, V.'; Triguero Cueva, L.";
Gallego Zamora, J.2; Casanova Leitao Moreira, P.'; Peral Dorado, F.’;
Herrera Garcia, J."

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Virgen de las Nieves;
2Servicio de Neurologia. Hospital Clinico Universitario San Cecilio.

Objetivos: Exponemos el caso de una paciente con estatus epiléptico
secundario a reaccion adversa a un inhibidor del checkpoint.

Material y métodos: Descripcion de la historia clinica, pruebas com-
plementarias y tratamientos realizados.

Resultados: Mujer de 39 afos con linfoma de Hodgkin en recaida pul-
monar tras alotrasplante de progenitores hematopoyéticos tratada con
varios ciclos de quimioterapia y recibiendo segundo ciclo de nivolu-
mab. El tercer dia de infusion presenta de forma aguda cuadro de
meningismo con fiebre. En urgencias se realizaron tomografia craneal
con resultado normal y puncion lumbar que mostré pleocitosis (30 mo-
nonucleares) e hiperproteinorraquia (154 mg/dL) con estudio micro-
bioldgico y autoinmunidad negativos. Se inici6 antibioterapia empirica
a pesar de la cual empeor6 progresivamente su nivel de conciencia los
siguientes dias precisando ingreso en UCI e intubacion. Electroencefa-
logramas seriados mostraron progresivo aumento en actividad intercri-
tica focal hemisférica izquierda hasta conformar patron de estatus
epiléptico. La RM craneal mostraba engrosamiento paquimeningeo sin
realce contrastado. Las pruebas analiticas en suero y LCR no eviden-
ciaban infeccion, infiltracion meningea carcinomatosa ni presencia de
anticuerpos antineuronales. Recibi6 tratamiento con bolos de metil-
prednisolona (1 g/dia por 5 dias) y plasmaféresis con mejoria clinica
progresiva y normalizacion de electroencefalogramas los siguientes
dias. Ademas, precisé varios antiepilépticos afadidos secuencialmente
(levetiracetam, lacosamida y perampanel). En seguimiento al alta per-
siste libre de crisis pasados dos anos.

Conclusion: Desde la introduccion de los tratamientos inhibidores del
checkpoint inmunitario se han puesto de manifiesto diversas complica-
ciones inmunomediadas de los mismos, incluyendo la meningoencefa-
litis. Resulta esencial sospechar precozmente estas reacciones adver-
sas para retirar el tratamiento e iniciar tratamiento inmunomodulador
dirigido.

19412. ASOCIACION DE HEMIATROFIA FACIAL PROGRESIVA
Y EPILEPSIA FOCAL: CUANDO LA ATROFIA VA MAS ALLA DEL
TEJIDO CUTANEO

Toscano Prat, C.; Sainz Torres, R.; Fernandez Vidal, J.; Alberti Vall,
B.; Sierra Marcos, A.

Servicio de Neurologia. Hospital de la Santa Creu i Sant Pau.

Objetivos: El sindrome de Parry-Romberg (SPR) es un trastorno infre-
cuente que se manifiesta con atrofia hemifacial. El 15-34% de los casos
asocian alteraciones neuroldgicas, principalmente crisis focales. Apro-
ximadamente en un 20-30% de los pacientes la neuroimagen evidencia
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atrofia cortical unilateral. Por otro lado, la encefalitis de Rasmussen
(ER) es una entidad inflamatoria cronica grave, caracterizada por atro-
fia hemisférica progresiva y epilepsia farmacorresistente.

Material y métodos: Reportamos dos casos diagnosticados de SPR (va-
ron de 33 afios y mujer de 57 afos) con debut de crisis epilépticas fo-
cales en la infancia. En la adolescencia, ambos comienzan a presentar
anomalias craneofaciales unilaterales, en el primer caso relevantes y
progresivas y en el segundo mas discretas y estables.

Resultados: La RM craneofacial expone pérdida de tejido graso subcu-
taneo en ambos casos. La RM cerebral muestra en el paciente varéon
atrofia hemisférica izquierda que progresa en controles posteriores, y
en la paciente mujer minima atrofia temporoinsular derecha. El EEG
objetiva enlentecimiento hemisférico izquierdo y actividad epileptifor-
me interictal temporal derecha respectivamente. En el primer caso,
las crisis se controlaron con biterapia y se inici6 metotrexato para
frenar la atrofia mientras que en el segundo las crisis se controlaron
con monoterapia.

Conclusion: EL SPR y la ER, aunque de gravedad distinta, comparten
diversas caracteristicas (tejidos embrioldgicos, atrofia unilateral como
principal aspecto clinico-radioldgico y hallazgos inflamatorios en la
anatomopatologia), hecho que nos llevaria a considerarlas variantes
clinicas dentro del espectro de un mismo sindrome neurocutaneo. Ante
un cuadro de epilepsia y alteraciones faciales es esencial realizar RM
para la deteccion precoz de atrofia cortical.

19804. EXPERIENCIA EN ESTATUS EPILEPTICO
SUPERREFRACTARIO DE LARGA DURACION (EESRLD)

Bermejillo Barrera, J.; Lopez Lopez, M.; Garcia Carmona, J.; Fajardo
Sanchis, J.; Gomez Gozalvez, B.; Conesa Garcia, E.; Vidal Mena, D.;
Diaz Jiménez, |.; Espinosa Oltra, T.; Baidez Guerrero, A.; Carreon
Guarnizo, E.; Cerdan Sanchez, M.; Pérez Vicente, J.

Servicio de Neurologia. Hospital General Universitario Santa Lucia.

Objetivos: Analizar la experiencia en nuestro centro con EESRLD para
comprender mejor esta patologia y llevar a cabo tratamientos mas
eficaces.

Material y métodos: Aportamos una serie de casos en nuestro centro
recogidos de los ultimos 5 afos. Se recogieron datos epidemioldgicos,
antecedentes epilépticos, caracteristicas del estatus, lineas de trata-
miento, estancia hospitalaria y pronostico.

Resultados: Obtuvimos 5 casos; edad media 30,2 afos, 3/5 fueron
varones, 2 eran NORSE, 3 tenian antecedentes de epilepsia refractaria
(1/3 focal, 1/3 generalizada, 1/3 encefalopatia) tratada con 3 FAE de
media (rango 1-6). Todos fueron de predominio motor. Solo uno tuvo
desencadenantes. La duracion media del estatus fue 21,4 dias (rango
11-31), la estancia en UCI 51,8 dias (rango 11-119). Utilizamos 6 FAEs
diferentes (levetiracetam 5/5, lacosamida 3/5, acido valproico 5/5,
fenitoina 4/5, perampanel 2/5, brivaracetam 3/5). Todos recibieron
sedacion (midazolam 5/5, propofol 5/5, tiopental 2/5, ketamina 1/5,
fentanilo 3/5, isofluorano 1/5, sevofluorano 1/5. Inmunoterapia se uti-
liz6 en 4/5 pacientes (IgG 4/4, corticoides 3/4). Dieta cetogénica se
empled en 3/5 pacientes, solo 2/3 alcanzaron cetosis y en una media
de 3,5 dias, siendo 13 la media de dias desde el inicio de la dieta has-
ta la resolucion del estatus. Fallecio 1/5 pacientes.

Conclusion: EESR supone un desafio importante en unidades de neuro-
criticos. Esta serie muestra la variedad y dificultad de manejo de estos
pacientes, que precisa abordaje multidisciplinar, asi como la necesi-
dad de establecer un protocolo de actuacion terapéutica. La dieta
cetogénica es una opcion segura a tener en cuenta.

19541. DIAGNOSTICO GENETICO REALIZADO EN LA EDAD
ADULTA EN UNA SERIE DE PACIENTES CON ALTERACION DEL
NEURODESARROLLO Y EPILEPSIA
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NUnez Santos, L."; Vallés Serrano, C.'; Chilangua Canaval, L.;
Asensio Landa, V.Z; Heine Suier, A.2; Verdi Vaca, J.'; Massot Cladera,
M."; Barcelo Artigues, 1."; Martinez Garcia, A.'

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitari Son Espases; 2Servicio
de Neurogenética. Hospital Universitari Son Espases.

Objetivos: Describir los resultados patogénicos encontrados en el es-
tudio genético de una serie de pacientes adultos con encefalopatia del
neurodesarrollo y/o epilepsia farmacorresistente de etiologia desco-
nocida, atendidos en consulta monografica de epilepsia.

Material y métodos: Se revisa una serie de pacientes con diagndstico
de encefalopatia del neurodesarrollo y/o epilepsia en los que se ha
realizado estudio genético. Se seleccionan aquellos con una variante
en un gen relacionado con su fenotipo, considerada probablemente
patogénicas y/o patogénicas (contrastando con bases de datos genéti-
cas). Se registran sus caracteristicas demograficas, clinicas (fenotipo,
epilepsia, comorbilidades, trastorno del desarrollo), resultados de
pruebas complementarias (EEG, RM, estudio genético) y tratamiento.
Resultados: Se describen 15 pacientes. La edad mediana de inicio de
epilepsia en estos pacientes es 2 afnos. La mediana de tiempo transcu-
rrido hasta el diagnostico genético es 25 afos. Se detectan las siguien-
tes variantes genéticas consideradas patogénicas (exoma y array): ARX,
AUTS2, CHD2, DEPDC5, GABRA1, GRIN2A, PCDH19, PMM2, SCN1A, SL-
C2A1, SLC6A1, UBE3A, UBTF, delecion 1q21.1 a q21.2 - 2.65 Mb.
Conclusién: Muchos pacientes adultos con encefalopatia del neurode-
sarrollo y de la epilepsia permanecen sin diagnodstico etioldgico. Con
este trabajo se pretende resaltar la importancia de insistir en la bus-
queda del mismo, ya que algunos de ellos tienen una causa genética
que puede ser diagnosticada en la actualidad gracias al avance en el
campo de la genética y, con ello, contribuir a la mejora de su atencion
integral, en ocasiones con tratamientos mas dirigidos, asi como permi-
tir el asesoramiento genético y una mayor comprension de la enferme-
dad para la familia y el clinico.

18651. EPILEPSIA EN LA INFANCIA CON CRISIS FOCALES
MIGRATORIAS SECUNDARIA A VARIANTE DE NOYO KCNT1
(C.1438G>A, P.ASP480ASN): SEGUNDO CASO REPORTADO

Leon Ruiz, M."; Gomez Moroney, A.'; Bautista Villavicencio, C."; Roa
Escobar, J.2; Oliva Navarro, J.%; Alonso Singer, P.%; Naranjo
Castresana, M."; Merino Andreu, M."; Castaneda Cabrero, C.’

'Seccion de Neurofisiologia Clinica. Hospital Universitario La Paz;
2Servicio de Neurologia. Hospital Universitario La Paz.

Objetivos: Presentamos un caso excepcional de epilepsia en la infancia
con crisis focales migratorias (EICFM).

Material y métodos: Vardon de 1 mes, sin antecedentes perinatales de
interés, remitido por febricula de 37,5 °C y crisis focal tonica yugulada
con midazolam oromucoso (x2). La TAC craneal fue normal. La RT-PCR
en LCR fue positiva para Coxsackievirus B3. Se inicié tratamiento con
aciclovir intravenoso, con resolucion de la fiebre y RT-PCR negativa
una semana después. El nivel de consciencia del paciente continud
empeorando. Se solicito resonancia magnética cerebral y video-EEG.
Resultados: La RM cerebral mostro hiperintensidades bitemporales y
el V-EEG continuo un patron migratorio, junto con crisis clinicas toni-
co/clonicas refractarias a medicacion anticrisis y dieta cetogénica. Se
logro el patron de brote-supresion. Las pruebas de laboratorio fueron
normales (incluidos estudios metabdlicos e inmunoldgicos). La RM ce-
rebral de seguimiento a los 2 meses mostro atrofia generalizada grave.
El estudio de exoma completo revelé mutacion de novo en KCNT1
(c.1438G>A,p.Asp480Asn), siendo el segundo caso comunicado. El pa-
ciente fallecio 2 meses después por shock séptico urinario.
Conclusion: Los sindromes epilépticos (SE) tienen causas genéticas,
estructurales, metabdlicas, autoinmunes e infecciosas especificas y
poseen caracteristicas electroclinicas, terapéuticas y pronosticas dife-
renciadas. La mayoria de los SE neonatales son encefalopatias epilép-
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ticas y del desarrollo. Su caracterizacion guia la eleccion y duracion
terapéutica y la prediccion de resultados. Se debe sospechar EICFM si
existen regresion del neurodesarrollo, crisis focales tonicas/clonica y
crisis migratorias focales eléctricas, que pueden pasar desapercibidas
si no se realiza una monitorizacion video-EEG continua. Los hallazgos
del video-EEG sirven como marcador pronodstico en tiempo real, ayu-
dando a orientar el manejo diagnostico-terapéutico.

19682. EPILEPSIA FARMACORRESISTENTE EN DISPLASIA
SEPTO-OPTICA O ENFERMEDAD DE MORSIER: PRESENTACION
DE UN CASO

Acsente, A.'; Mena Gomez, G.'; Sanchez Villanueva, E."; Coquillat Mora,
H.'; Garcia Casanova, P.'; Castillo Ruiz, A.'; Martinez Martinez, J.2

'Servicio de Neurologia. Consorcio Hospital General Universitario de
Valencia; ?Servicio de Radiologia. ASCIRES.

Objetivos: Describir un caso clinico de displasia septo-0ptica asociada
a epilepsia y los hallazgos en neuroimagen.

Material y métodos: Varén de 20 afos con discapacidad intelectual y
epilepsia desde los 7 afios. Crisis breves de desconexion del medio
seguida de postura tonica, desviacion oculocefalica izquierda y clonias,
frecuencia de una cada 4-5 meses. Seguimiento en nuestro servicio
desde los 18 afios tras aumento en numero de crisis. Resonancia previa
informa de displasia cortical, ausencia de septum pellucidum y esqui-
sencefalia de labio abierto. Electroencefalograma muestra actividad
intercritica epileptdgena parietotemporal de predominio derecho. Tra-
tamiento previo con valproato 1.000-500-1.000 y topiramato 50-0-50.
Inicialmente se sospecha epilepsia focal frontotemporal derecha se-
cundaria a trastorno de la migracion neuronal.

Resultados: Confirmamos en EEG descargas intercriticas de predominio
temporal derecho. En resonancia de 3 Teslas se observa ausencia de
septum pellucidum, glandula hipofisaria con tamafo en limite bajo de
la normalidad, hendidura esquisencefalica temporo-parieto-occipital
derecha tapizada de extensa polimicrogiria comunicada a extenso quis-
te aracnoideo temporal derecho, opérculos parietales toscos polimicro-
giricos. Hipoplasia de nervios opticos y quiasma, predominantemente
en vertiente lateral y cintilla optica derechas. Se diagnostica sindrome
SOD plus, actualmente pendiente de estudio genético. Progresivamen-
te se introduce eslicarbazepina, perampanel y cenobamato, retirando
valproato. Se consigue control de crisis y mejoria cognitiva parcial.
Conclusion: El sindrome SOD plus es una causa inhabitual de epilepsia
farmacorresistente de inicio en infancia y discapacidad intelectual que
se debe sospechar ante la ausencia de septum pellucidum en neuroi-
magen y se asocia a otras alteraciones y sintomas. Un adecuado mane-
jo farmacologico tiene importantes consecuencias en la calidad de vida
del paciente.
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Objetivos: Todo paciente con epilepsia farmacorresistente debe ser
sometido a una evaluacion prequirdrgica. Cuando la epilepsia es sinto-
matica a lesiones extensas o multilobares, una reseccion quirdrgica
amplia implica mayor morbimortalidad y peor prondstico, con poten-
ciales riesgos anatomicos o funcionales. En estos casos, las técnicas de
desconexion parcial pueden ser una opcion valida para limitar la recu-
rrencia de crisis.

Material y métodos: Presentamos dos pacientes con epilepsia far-
macorresistente evaluados en nuestro centro recientemente a los
que se les realizo cirugia de desconexion parcial tras evaluacion
prequirurgica.

Resultados: El primer paciente es un chico de 13 afhos diagnosticado
de sindrome de Lennox-Gastaut sintomatico a una extensa DCF tipo 1
temporo-occipital derecha. La monitorizacion video-EEG revelo crisis
focales de inicio temporal derecho. Tras evaluacion prequirurgica
identificando la zona epileptdgena en el ldbulo temporal derecho, se
realiza cirugia de desconexion temporo-parieto-occipital derecha. El
segundo paciente es un hombre de 47 afos. En la resonancia cerebral
mostro una heterotopia nodular temporo-parieto-occipital izquierda y
EMT ipsilateral. En la monitorizacion video-EEG se registraron crisis
temporales mesiales de inicio focal izquierdo. Dada la presencia de un
angioma venoso temporobasal ipsilateral con alto riesgo de sangrado
se realiza cirugia de desconexion temporal izquierda. Ambos pacientes
no sufrieron complicaciones y quedaron libres de crisis tras cirugia
(Engel I).

Conclusion: Las cirugias de desconexion parcial son una alternativa
segura y eficaz en pacientes seleccionados en los que una cirugia re-
sectiva no es posible. Es esencial la realizacion de una evaluacion
prequirdrgica para considerar todas las posibles opciones, incluso
cuando aparentemente no son candidatos a una cirugia directa.
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Objetivos: La encefalopatia epiléptica infantil precoz tipo 9 se carac-
teriza por convulsiones de inicio en la infancia, asi como comorbilidad
conductual y psiquiatrica y diversos grados de discapacidad intelec-
tual. Se debe a mutaciones en el gen PCDH19, cuya expresion fenoti-
pica variada dificulta su diagndstico. Nuestro objetivo es revisar esta
entidad infrecuente.

Material y métodos: Mediante la revision de la historia clinica de una
paciente y una busqueda bibliografica. Se trata de una mujer de 18
anos, derivada desde neuropediatria para seguimiento de epilepsia
criptogénica y farmacorresistente.

Resultados: La paciente debutd con crisis febriles a los 15 meses,
precisando multiples ingresos. Durante la infancia, presento crisis ge-
neralizadas, crisis focales con alteracion de consciencia e incluso es-
tatus epilépticos. Los electroencefalogramas mostraban un fondo en-
lentecido, siendo habitualmente patoldgicos. La neuroimagen, los
estudios de laboratorio y metabdlicos sin anomalias. Fueron necesarios
multiples FAE por refractariedad. Paralelamente, retraso en el desa-
rrollo psicomotor con CI limite y deterioro importante del comporta-
miento. A los 18 afos, ya en seguimiento por neurologia, se solicitd
video-EEG, resultando anodino. Epilepsia controlada con lacosamida,
lamotrigina, levetiracetam y clobazam. Finalmente, se solicit6 un es-
tudio genético, que reveld variante patogénica en heterocigosis del
gen PCDH19, siendo compatible con encefalopatia epiléptica infantil
precoz tipo 9.

Conclusién: Las variantes patogénicas PCDH19 se manifiestan con un
espectro clinico muy variable, lo cual conlleva frecuentemente a una
demora en el diagnostico y, por tanto, un dificil abordaje terapéutico.



