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Finalmente, el estudio genético mostré que ambos pacientes eran
portadores de un alelo expandido patologico en el gen FGF14.
Conclusién: Al evaluar a pacientes con parkinsonismo, los red flags
clinicos pueden sugerir la presencia de parkinsonismo atipico o pato-
logias neurodegenerativas hereditarias. En los casos presentados des-
taca el debut clinico con parkinsonismo y DBN (incluso previo al inicio
de la ataxia), con posterior desarrollo de sintomas caracteristicos de
SCA27B. Por tanto, la presencia de DBN en pacientes con parkinsonis-
mo podria considerarse un red flag clinico, y la presencia de otras
patologias, como SCA27B, deberia ser considerado. Teniendo en cuen-
ta el espectro clinico en expansion de SCA27B, planteamos también
que el parkinsonismo pueda ser una de sus manifestaciones clinicas, si
bien es necesario el reporte de una mayor cantidad de casos para sacar
conclusiones de mayor peso.
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Objetivos: Las ataxias cerebelosas de aparicion tardia (LOCA) suponen
un desafio a las técnicas de diagnostico molecular. Los test diagnosti-
cos de rutina solo permiten genotipar alrededor del 30% de los pacien-
tes. La presencia de expansiones mayores de 250 repeticiones GAA en
el intron 1 del gen FGF14 ha sido identificada recientemente en formas
esporadicas o familiares de LOCA tipo SCA27B (MIM: 620174). Estudios
en cohortes francocanadienses y alemanas sugieren que SCA27B podria
representar la segunda causa mas frecuente de LOCA.

Material y métodos: Vardn de 69 afos que solicita segunda opinion por
desequilibrio e inestabilidad desde hace tres anos. Padres fallecidos a
los 86 y 77 sin ataxia. El cuadro ha ido progresando, presentado en la
actualidad una SARA de 8 y un FARS-FSA de 3. En la exploracion desta-
caba una dismetria en extremidades inferiores, disartria leve, hipoa-
cusia, vision borrosa y un nistagmo evocado de la mirada con leve hi-
pometria bilateral. No espasticidad, no disautonomia. Atrofia vermiana
en RM. Aportaba resultados de panel multigén NGS para ataxias que
habia identificado una variante patogénica POLG, siendo normal el
numero de repeticiones para DRPLA, FRDA, FXTAS, FRC1, SCA1, SCA2,
SCA3, SCA6, SCA7, SCA8, SCA10, SCA12, SCA17, SCA36. De acuerdo con
la presencia de lactato elevado habia sido orientado como una ataxia
mitocondrial. Recientemente un hermano suyo presenta también pro-
blemas en el equilibrio. Se solicita estudio genético para SCA27B.
Resultados: Se identifico una expansion de 337 repeticiones GAA en
FGF14.

Conclusién: Nuestros hallazgos resaltan la necesidad inmediata de in-
tegrar SCA27B en el estudio diagnostico de SCA en la practica clinica,
especialmente porque los pacientes con SCA27B pueden beneficiarse
del tratamiento con amifampridina.
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Objetivos: El sindrome de CANVAS (siglas en inglés de cerebellar ata-
xia, neuropathy, and vestibular arreflexia syndrome) es una enferme-
dad neurodegenerativa provocada por la expansion bialélica del gen

RFC1. El dafio neuronal se localiza en el cerebelo, los nervios periféri-
cos y el sistema vestibular. Se caracteriza tipicamente por ataxia ce-
rebelosa, neuropatia sensitiva y arreflexia vestibular. El objetivo de
este estudio es describir nuestra muestra haciendo hincapié tanto en
las caracteristicas tipicas como atipicas.

Material y métodos: Presentamos una serie de 11 casos de CANVAS. Se
recopilaron signos y sintomas ampliamente documentados en la litera-
tura, asi como otros menos frecuentes, incluyendo manifestaciones
disautondmicas, bulbares y motoras. Posteriormente, se llevd a cabo
un analisis descriptivo.

Resultados: La proporcion fue de 72% de mujeres y 27% de hombres
con una media de edad al diagnéstico de 72 afos. Se encontro que el
72% tenian el fenotipo tipico caracterizado por la suma de ataxia
(100%), neuropatia sensitiva (90%) y arreflexia vestibular (72%). El 54%
se acompafaba de tos, el 72% de dolor neuropatico y 36% de alteracion
de sensibilidad tactoalgésica. Como signos atipicos se encontro: disau-
tonomia: estrefiimiento (27%) e hipotension ortostatica (10%). También
déficit motor (27%), alteracion de motoneurona (10%) y clinica bulbar
(18%).

Conclusion: La deteccion de la mutacion RFC1 continGa siendo una
tarea compleja. Con nuestro estudio incorporamos datos clinicos para
ayudar a los profesionales con todos aquellos CANVAS que no presenten
la sintomatologia clasica.

Neuroimagen

20704. TRACTOS COLINERGICOS EN LA ENFERMEDAD DE
ALZHEIMER, LA DEMENCIA CON CUERPOS DE LEWY Y OTRAS
ENFERMEDADES NEURODEGENERATIVAS: UN ESTUDIO DE
RM POST MORTEM

Lopez Gonzalez, F."; Nemy, M.%; Rabano, A.3; Grothe, M."; Sanchez
Juan, P.% Ferreira, D.2

'Servicio de Neuroimagen. Fundacion CIEN; 2Division de Geriatria
Clinica. Centro de Investigacién del Alzheimer. Karolinska Institutet;
3Servicio de Neuropatologia. Fundacién CIEN; “Servicio de
Neurologia. Fundacion CIEN.

Objetivos: Proponemos un estudio de validacion imagen-patologico
para investigar los tractos colinérgicos de la sustancia blanca (SB) uti-
lizando resonancia magnética (RM) post mortem (pm) de 5 grupos de
sujetos clasificados seglin examen neuropatologico: enfermedad de
Alzheimer (EA), demencia con cuerpos de Lewy (DCL), grupo mixto
(EA+DCL), otras demencias (OD) y control sin deterioro cognitivo
(CTRL).

Material y métodos: Se incluyeron 58 donantes (21 EA, 14 EA + DCL, 8
DCL, 10 OD y 5 CTRL) a los que se les realiz6 una RM pm in situ (inclu-
yendo imagenes estructurales y de difusion) y un examen neuropato-
logico acorde a criterios de consenso publicados. Para cada donante,
se estimo la medida de difusividad media (DM) de la SB utilizando el
programa FSL, para dos tractos colinérgicos de interés: cingulo y cap-
sula externa. Se uso el test de Mann-Whitney para comparar las medi-
das de DM en los 5 grupos, ajustados por edad en el fallecimiento.
Resultados: El grupo de EA mostrd valores de DM significativamente
mas elevados que DCL (d de Cohen (dC) = 1,12, p = 0,011), OD
(dC = 1,02, p = 0,012) y CTRL (dC = 3,05, p < 0,001). Los grupos
EA + DCL (dC = 2,35, p = 0,003), DCL (dC = 2,42, p = 0,006) y OD
(dC = 1,73, p = 0,027) mostraron valores de DM significativamente mas
elevados que el grupo CTRL.

Conclusion: Este estudio confirma los hallazgos previos obtenidos con
RM en vivo para EA, y extiende los hallazgos demostrando una degene-
racion de los tractos colinérgicos también en DCL y otras demencias.
Ademas, destacamos la diferencia entre EA y DCL, con una degenera-
cion mayor en EA.



