
 LXXVI Reunión Anual de la SEN

64

Conclusión: Las expansiones en C9orf72 podrían asociarse a una mayor 
prevalencia de alteraciones disinmunes, solo en aquellos pacientes que 
desarrollan una enfermedad neurodegenerativa. Esto podría apoyar la 
hipótesis multistep en pacientes con C9orf72 y explicar la variable 
penetrancia de esta expansión.
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Objetivos: Comparar las prácticas habituales de asesoramiento gené-
tico de persona a riesgo de padecer ELA (familiares de formas genéti-
cas) entre centros nacionales y el resto de Europa.
Material y métodos: Encuesta online entre unidades pertenecientes a 
ENCALS (red colaborativa de centros ELA en Europa). De cada centro 
se recogió el número de personas con ELA visitadas, perfiles profesio-
nales que participan en asesoramiento, número y modalidad de las 
visitas previa decisión, y estrategias para comprobar la comprensión 
de la información. 
Resultados: Se recogieron datos de 8 centros españoles y 27 europeos 
de hasta 16 países diferentes. El 75% de centros españoles encuestados 
visitan más de 100 personas con ELA al año. Ante un caso de ELA gené-
tica, 75% de los centros españoles realizan una nueva visita informati-
va, mientras que en Europa solo sucede en un 53,8%. La disponibilidad 
de asesoramiento es similar en España (87,5%) y Europa (88,9%). Sin 
embargo, en España, el 87,5% del asesoramiento lo realiza el neurólo-
go, solo, o acompañado de otro profesional (genetista, asesor genéti-
co, psicólogo), mientras que en Europa solo participa el neurólogo en 
el 74%. En la entrega de los resultados genéticos del familiar, en 
España siempre participa el neurólogo mientras que, en Europa, en un 
30,8%, participa otro perfil profesional en su lugar. 
Conclusión: La mayoría de centros nacionales disponen de asesora-
miento genético, aunque es el neurólogo quien se encarga, en gran 
parte, de este. Esto contrasta con el resto de los centros europeos, 
donde en ocasiones es otro profesional quien realiza esta función.
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Objetivos: Estudios epidemiológicos de esclerosis lateral amiotrófica 
(ELA) realizados en regiones españolas indican tasas de incidencia y 
prevalencia más bajas en comparación con otros territorios europeos. 
Muchos de estos estudios se basan en cohortes pequeñas o en registros 
de centros de ELA.

Material y métodos: Estudio de cohorte poblacional basado en los datos 
del Sistema de Investigación en Atención Primaria en Cataluña, cubrien-
do aproximadamente 6 millones de individuos (80% de la población ca-
talana). Entre 2015 y 2020 se documentaron un total de 1.173 casos de 
ELA. Calculamos métricas epidemiológicas que incluyen incidencia, pre-
valencia, comorbilidades, mortalidad y distribución territorial. 
Resultados: La tasa de incidencia anual varía entre 2,08-2,73 casos por 
100.000 habitantes, mostrando estabilidad durante el período. La pre-
valencia aumentó de 6,46 a 8,88 casos por 100.000 habitantes y fue 
más alta en los participantes de entre 70 y 79 años. La demencia está 
presente en el 8,2% de los pacientes con ELA, la depresión en el 25,6% 
y la hipertensión el 47,8%. El tiempo de supervivencia mediana fue de 
2,2 años y la edad avanzada y la hipertensión se asociaron indepen-
dientemente con la mortalidad a los 5 años. El análisis reveló dispari-
dades regionales, mostrando tasas de mortalidad más bajas en las re-
giones de Lleida y Tarragona en comparación con Barcelona.
Conclusión: Realizamos el estudio epidemiológico de ELA más grande 
en Cataluña usando un registro poblacional. Las tasas de incidencia y 
prevalencia son similares a las observadas en el resto de Europa. Las 
diferencias regionales en cuanto a supervivencia podrían explicarse por 
disparidades en el sistema de salud.
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Objetivos: Evaluar la validez del teclado inteligente (Neuromyotype) 
para seguir la evolución de pacientes con AME 5q después en su primer 
año de seguimiento. Comparar sus resultados con los diferentes están-
dares de seguimiento actuales.
Material y métodos: Se incluyeron 53 pacientes > 15 años. Se realiza-
ron medidas de fuerza máxima, fuerza sostenida, tiempo de ejecución 
del test secuencial y numero de pulsaciones. Además se les administró 
las escalas HFMSE, RULM, EK2 y ALSFRS-R. Se analizarán los cambios 
presentados en los pacientes entre la visita basal y la de los 12 meses 
y su correlación con el resto de escalas. 
Resultados: De los 53 pacientes adultos mayores de 15 años se encon-
tró que 28 eran mujeres (52,8%) y 25 eran hombre (47,2%). 31 pacien-
tes eran tipo 3 y 22 tipo 2. 17 pacientes son walkers, 19 sitters y 17 
non sitters. 14 de los pacientes están en tratamiento con nusinersén y 
23 con risdiplam. Solo 6 de los pacientes no reciben tratamiento. Los 
resultados se presentarán durante el congreso ya que todos los pacien-
tes no han completado la visita de 12 meses. 
Conclusión: Con la llegada de nuevas terapias modificadoras se abren 
nuevos retos para conseguir un adecuado seguimiento de un grupo de 
pacientes que tiene una alta variabilidad fenotípica. Por ello es nece-
sario crear herramientas que permitan evaluar los pacientes de una 
forma efectiva, rápida y reproducible. Consideramos que el teclado 
inteligente cumple con estos parámetros descritos y que es un dispo-
sitivo muy útil para uso en la práctica clínica.
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