LXXVI Reunion Anual de la SEN

Material y métodos: Pacientes con NDD son implantados con electro-
dos percutaneos a nivel toracolumbar (T10-T12) y cervical (C5-T1) y
neuroestimulador. Se realiza evaluacion integral del paciente median-
te valoraciones al inicio, a los 3, 6 y 12 meses del implante, incluyen-
do: i) cuestionarios de dolor y neuropatia, calidad de vida, suefio y
funcion autonoémica; y ii) examen neuroldgico de fibra gruesa y fina en
extremidades: exploracion clinica, electromiografia, conductancia cu-
tanea, termografia. Se realizaron estudios autonémicos (mesa bascu-
lante, respiracion profunda y Valsalva); y biomarcadores sanguineos
(HbA1c, etc.).

Resultados: N = 19 pacientes incluidos, 8 implantados. En el ultimo
seguimiento (~5 meses), observamos alivio significativo de dolor tanto
en extremidades inferiores (EVA 8,6 a 1,7) como superiores (de 6,2 a
1,1) (p < 0,001) y sintomas neuropaticos (NPSI de 46 a 23). Los multi-
ples examenes neuroldgicos indican una recuperacion sustancial de la
funcion sensitiva (amplitud y conduccion en nervios radial, cubital y
peroneo superficial) y sudomotora (temperatura de 30,8° a 26,7° en
pies; p = 0,03). Adicionalmente, se observa una mejora de los sintomas
autonomicos (gastrointestinal, genitourinario, pupilomotor...), reflejos
(ratio 30:15), suefo y calidad de vida.

Conclusién: Nuestros resultados preliminares indican que la EME pue-
de tratar eficazmente, y de manera holistica, el dolor y otras compli-
caciones de la NDD, como el déficit sensitivo y la disautonomia.

21484. UTILIDAD DE LA BIOPSIA DE PIEL EN EL
DIAGNOSTICO DE NEUROPATIAS

Benlloch Lopez, C.'; Sivera Mascaro, R.'; Vilchez, R.2; Jiménez
Jiménez, J.'; Azorin, |.2; Marti, M.%; Frasquet Carrera, M.%; Argente
Estrich, H.2; Roman Alcaiiiz, J.'; Muelas Gomez, N.'; Vazquez Lopez,
J.%; Sevilla Mantecon, T.%; Vilchez Padilla, J.2

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitari i Politécnic La Fe;
2Grupo de Investigacién en enfermedades neuromusculares y ataxias.
Instituto de Investigacion Sanitaria La Fe. Grupo U763. CIBERER.

Objetivos: La biopsia cutanea con contaje de fibras intraepidérmicas
es el método diagnostico gold standard para el diagnostico de la neu-
ropatia de fibra fina. Ademas, es una técnica con amplias aplicaciones
a nivel de investigacion en neuropatias. El objetivo de este estudio es
realizar un analisis descriptivo de las biopsias cutaneas realizadas en
nuestro centro.

Material y métodos: Estudio retrospectivo y unicéntrico. Realizaremos
un analisis descriptivo de la indicacion y rentabilidad diagnéstica de
las biopsias cutaneas realizadas en un centro terciario entre enero de
2010 y diciembre de 2023.

Resultados: Se incluyeron 609 pacientes, 59% mujeres, con una media
de edad de 52 anos. En 459 casos se realizo contaje de fibras intraepi-
dérmicas, siendo su principal indicacion el dolor neuropatico y las pa-
restesias. Las biopsias restantes se destinaron a estudios de investiga-
cion. El estudio neurofisiologico fue normal en el 77% de los pacientes
en los que se realizo contaje de fibras y la biopsia cutanea mostré una
densidad de fibras disminuida en el 48% de estos pacientes. Se realiza-
ron diagnosticos anatomopatologicos alternativos en 38 pacientes,
siendo el mas frecuente la vasculitis.

Conclusion: El contraje de fibras nerviosas intraepidérmicas en biopsia
de piel fue una técnica Gtil para confirmar o descartar el diagnostico
de neuropatia de fibra fina. Asimismo, permitio el diagndstico de otras
entidades como vasculitis, neurolinfomatosis o amiloidosis.

21580. SINDROME CANVAS: PRESENTACION CLINICA Y
EVOLUCION EN UNA SERIE HOSPITALARIA

Martinez Gimeno, A.'; Jiménez, J."; Baviera, R."; Bataller, L.";
Gallano, P.%; Gonzalez, L.%; Pérez, V.3; Millet, E.4; Tarrega, M.%;
Colas, A."; Sivera, R."; Sevilla, T.!

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitari i Politécnic La Fe;
2Servicio de Genética. Hospital de la Santa Creu i Sant Pau; 3Servicio
de Otorrinolaringologia. Hospital Universitari i Politecnic La Fe;
Servicio de Neurofisiologia Clinica. Hospital Universitari i Politecnic
La Fe.

Objetivos: El sindrome CANVAS es una enfermedad neurodegenerativa
autosomico recesiva caracterizada por una ataxia lentamente progre-
siva de inicio en la edad adulta causada por un dafio concomitante de
las neuronas sensitivas, el sistema vestibular y el cerebelo causada
habitualmente por una expansion bialélica del pentanucleétido AAGGG
en el gen RFC1. Nuestro objetivo es describir el fenotipo y evolucion
de una serie de pacientes en seguimiento en una unidad de neuromus-
cular de un hospital terciario.

Material y métodos: Se revisaron los datos clinicos de pacientes con
demostracion genética de la expansion bialélica AAGGG en el gen RFC1
en pacientes con sintomatologia completa o parcial de CANVAS.
Resultados: Se identifico la expansion en 45 pacientes (37 familias).
La mediana de la edad de inicio fue 56 afos (rango: 27-76). Todos los
pacientes presentaron neuropatia sensitiva que se manifesté6 como
inestabilidad (70%) y/o sintomas de neuropatia de fibra pequefa (25%).
Se demostro alteracion vestibular en el 56% de los pacientes estudiados
siendo lo mas frecuente hipo/arreflexia vestibular bilateral. El 60% de
pacientes referian tos que habitualmente precedi6 a los sintomas neu-
ropaticos (hasta en mas de 20 afos). El 40% presentaron clinica de
calambres y contracturas con expresion electromiografica. Se realizo
biopsia de nervio en dos pacientes, con pérdida de fibras mielinicas
grandes y pequefias sin fendmenos de regeneracion. Funcionalmente,
la mayoria de pacientes con inestabilidad deambulaban independien-
temente, necesitando apoyo el 40%.

Conclusion: Se aporta informacion clinica valiosa sobre el espectro
fenotipico del CANVAS en una serie hospitalaria de pacientes.

20921. ESTUDIO ULTRASONOGRAFICO DE NERVIOS EN
PACIENTES CON ENFERMEDAD IGLON5

Martinez Marin, R.'; Gonzalez Sarmiento, R.'; Alonso de Lecihana
Cases, M.'; Gaig, C.2

'Servicio de Neurologia. Hospital Universitario La Paz; ?Servicio de
Neurologia. Hospital Clinic i Provincial de Barcelona.

Objetivos: La enfermedad anti-IgLON5 (EAIgLON5) es una enfermedad
autoinmune-degenerativa entendida como una afectacion exclusiva del
sistema nervioso central con manifestaciones clave como parkinsonis-
mo o apneas del suefo. Sin embargo, se ha descrito polineuropatia de
patogenia poco clara en esta enfermedad, no habiéndose evaluado la
relacion patologica con la enfermedad.

Material y métodos: Se recogieron datos demograficos (edad, sexo) y
clinicos (presencia o no de neuropatia, duracion de la enfermedad) de
pacientes con EAIGLONS en 2 hospitales y se realiz6 ecografia de tron-
cos nerviosos mediano y cubital de brazo y plexo braquial segiin pro-
tocolos internacionales.

Resultados: Se estudiaron 3 pacientes con EAIgLON5 con edad media
de edad de 71,17 afos, 2 varones, con media de duracion de la enfer-
medad de 7,3 afos, estando presente neuropatia clinicamente com-
probada en 1 paciente. En todos los pacientes se observo engrosamien-
to nervioso en raices de plexo braquial asi como a nivel proximal en
troncos de brazo con hasta 17 mm?Z. Solo uno de los pacientes presen-
taba neuropatia evidenciada por electromiograma.

Conclusion: Evidenciamos una afectacion previamente no descrita en
la literatura de neuropatia estructural en pacientes con EAIgLON5 me-
diante ecografia de nervio.



