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fina autonomica (respuesta simpaticocutanea y/o Sudoscan® alterados
en 6/23, 26%).

Conclusion: Se observo alta frecuencia de dolor neuropatico con datos
clinicos a favor de neuropatia de fibra fina, junto con afectacion selec-
tiva neurofisioldgica de fibra fina termoalgésica y mayor preservacion
de fibras finas autonémicas.

20624. CARACTERISTICAS CLINICAS, PATOLOGICAS Y
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Objetivos: Las variantes patogénicas en POLG pueden causar sindro-
mes de deplecion del ADN mitocondrial (ADNmt), o trastornos con de-
leciones multiples (DM) de inicio tardio que pueden presentar oftalmo-
paresia externa progresiva (PEO), neuropatia, ataxia, epilepsia, o
parkinsonismo, entre otros.

Material y métodos: Describimos las caracteristicas clinicas, patologi-
cas y genéticas de una serie de 27 pacientes con trastornos relaciona-
dos con variantes en POLG.

Resultados: El 52% fueron mujeres. El 67% de inicio adulto, con una
media al inicio de 34 afnos (rango: 0-67). Clinicamente presentaron
oftalmoparesia (80%), ptosis (77%), debilidad muscular (54%), altera-
ciones propioceptivas en miembros inferiores (50%), ataxia sensitiva
(42%), temblor (26%), hipoacusia (15%), y crisis epilépticas (7%). Un
26% presentaba fenotipo SANDO, 15% PEO pura, 11% PEO-plus, y 4%
MNGIE-like. La CK media fue de 394 U/l (83-1500). El electromiograma
(21/27) mostré polineuropatia axonal sensitiva en un 33%, neuropatia
axonal sensitivo-motora en un 24%, y cambios miopaticos en un 29%.
La RM cerebral (16/27) mostro resultado normal (38%), atrofia cerebe-
losa (38%), atrofia cerebral (31%) o leucoencefalopatia (13%). La biop-
sia muscular (19/27) mostro fibras rojo-rotas y COX-negativas en el
82%. La actividad de la cadena respiratoria mitocondrial fue normal en
el 88%. El 100% de casos de inicio juvenil-adulto presentaron DM. Se
identificaron 19 variantes patogénicas en POLG, siendo las mas fre-
cuentes c.[752C>T;1760C>T] (33%) y c.1399G>A (19%), con herencia
dominante en el 30% y recesiva en el 65%.

Conclusion: El diagnéstico de un trastorno asociado a POLG requiere
un elevado indice de sospecha debido a la heterogeneidad clinica, y
debe considerarse ante la presencia de DM en el ADNmt.

20858. DESARROLLO DE UNA APLICACION MOVIL PARA EL
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Objetivos: La miastenia gravis (MG) es una enfermedad autoinmune
mediada por anticuerpos contra la unién neuromuscular, que condicio-
na debilidad muscular que empeora con el ejercicio. Los sintomas son
fluctuantes y puede cursar con exacerbaciones, dificultando la moni-
torizacion de estos pacientes.
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Material y métodos: El desarrollo de tecnologias digitales puede ser
una herramienta util en el seguimiento de estos pacientes, por lo que
se ha desarrollado una aplicacion para smartphone que permite auto-
completar semanalmente la escala MG-ADL. Paralelamente, se han
realizado visitas domiciliarias mensuales por personal sanitario espe-
cializado, completando las escalas MG-ADL, QMG y MGC. Se ha realiza-
do un estudio de correlacion y concordancia.

Resultados: Se incluyeron 30 pacientes con MG (18 hombres [56,3%];
59 + 15 afos) tras sufrir una exacerbacion (n = 11 [36,6%]) o en riesgo
de padecerla por bajada de medicacion (n = 19 [63,3%]). Se
administraron 7 tratamientos de rescate, con mejoria. Durante seis
meses de seguimiento, 5 presentaron un empeoramiento y 2
condicionaron un cambio terapéutico. El MG-ADL reportado por los
pacientes mostro una correlacion excelente con el reportado por
sanitarios (r = 0,92; p < 0,001) y fuerte con QMG y MGC (r = 0,65y 0,72
respectivamente; p < 0,001). La concordancia interobservador entre
MG-ADL autocompletado y reportado por sanitarios fue excelente
(ICC = 0,96, p < 0,001).

Conclusiéon: El uso de escalas clinicas autocompletadas a través de
aplicaciones para smartphone puede ser (til en la monitorizacion de
pacientes con MG. La escala MG-ADL autocompletada tiene buena co-
rrelacion y concordancia con las informadas por sanitarios.
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Objetivos: Si bien la miastenia gravis ocular (MGo) presenta un buen
perfil de respuesta hay un subgrupo de pacientes que precisan de tra-
tamiento inmunosupresor continuado y combinado. Presentamos un
analisis retrospectivo de paciente con miastenia gravis ocular con el
objetivo de observar el uso de terapia inmunosupresora de manteni-
miento y analizar su correlacion con la positividad para anticuerpos
antirreceptor de acetilcolina (AChR).

Material y métodos: Estudio observacional retrospectivo en un centro
terciario de pacientes en seguimiento por miastenia gravis ocular en-
tre los afos 2020 y 2024. Se recogieron datos clinicos y del tratamien-
to empleado.

Resultados: Se incluyeron 139 casos siendo la edad media al diagnos-
tico 64,3 + 14,7 y el 49,6% mujeres. La mediana de anos de seguimien-
to fue de 4 anos. El 82% tenia seropositividad para AChR de inicio. Se
inicio tratamiento tras diagnostico en el 88,6%. Al fin de seguimiento
el 57,7% seguian algln tipo de tratamiento, siendo en el 43% inmuno-
supresor. De los pacientes con inmunosupresion el 58,3% estaban en
tratamiento Unicamente con corticoides, el 25% Unicamente con otros
inmunosupresores y el 16,6% asociaban corticoides a otro inmunosu-
presor. La seropositividad de AChR no se correlacion6 con la necesidad
de combinacion de inmunosupresores (p = 0,839), ni con la necesidad
de tratamiento inmunosupresor de mantenimiento (p = 0,275).
Conclusion: La MGo presenta un buen perfil de respuesta al tratamien-
to, presentando solo en una pequefa proporcion de pacientes la nece-
sidad de combinacion de inmunosupresores. Comprobamos, al igual
que lo descrito en la literatura, la ausencia de relacion entre niveles
de AChR y respuesta a tratamiento en la MGo.
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