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Objetivos: Describir el impacto sobre calidad de vida (CdV) de la tala-
motomia unilateral mediante ultrasonidos de alta intensidad (FUS) en
el temblor esencial (TE).

Material y métodos: Se incluyeron pacientes con TE sometidos a tala-
motomia unilateral entre febrero de 2022 y agosto de 2023, se les
evaluo a los 3 'y 6 meses. Se utilizo el cuestionario de CdV en el temblor
esencial (QUEST), la escala visual analdgica EuroQoL-5D (EQ-5D) vy las
escalas de impresion global del paciente de gravedad (PGI-S) y de
mejoria (PGI-I). Los sintomas de depresion y ansiedad se evaluaron
mediante la Escala de Depresion Geriatrica (GDS-15) y el indice de
Ansiedad Geriatrica (GAl).

Resultados: 155 pacientes, edad 72,10 + 8,68 afios. El QUEST mejoro
globalmente un 48,38% a 6 meses (44,44 + 15,65 vs. 21,50 + 4,95). El
estado de salud general subjetivo y la escala analdgica visual EQ-5D
fueron similares antes y 6 meses después del procedimiento
(62,80 + 15,58 vs. 68,03 + 16,22; 63,49 + 18,27 vs. 68,28 + 16,13, res-
pectivamente). Los sintomas de depresion mejoraron significativamen-
te tras la talamotomia (GDS-15: 4,34 + 3,33 vs. 2,87 + 3,06). El porcen-
taje de pacientes con una puntuacion sugestiva de depresién o
ansiedad disminuyo del 23,5% al 4,2% y del 34,8% al 5,4% a los 6 meses,
respectivamente. El 79,1% de pacientes declararon que sus sintomas
eran graves-moderadamente graves antes del tratamiento; a los 6 me-
ses, el 90,7% informaron de que sus sintomas eran, como maximo,
moderados.

Conclusién: La CdV de los pacientes con TE refractario mejora tras la
talamotomia unilateral mediante FUS, medida mediante el cuestiona-
rio especifico QUEST. Los sintomas de depresion y ansiedad mejoraron
significativamente tras el tratamiento en esta cohorte de pacientes.
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Objetivos: En pacientes con enfermedad de Parkinson avanzada (EPA)
que presentan fluctuaciones motoras (FM) y discinesias a pesar de tra-
tamiento oral en dosis maximas, los tratamientos de infusion continua
de levodopa son una alternativa eficaz. La duodopa (foslevodopa-fos-
carbidopa), tradicionalmente se administraba via duodenal, pero re-
cientemente se ha comercializado la administracion subcutanea con-
tinua durante 24 horas.

Material y métodos: Describimos la viabilidad y efectividad de la ad-
ministracion subcutanea de duodopa en 2024 en pacientes con EPA en
un centro terciario. Evaluamos reduccion de FM, discinesias, reaccio-
nes adversas, calidad de vida y la escala UPDRS.

Resultados: Incluimos 5 pacientes (4 hombres, edad media 67 afhos)
con EPA (4 con fenotipo rigido acinético, 1 rigido-acinético-tremorico)
con FM a pesar de tratamiento 6ptimo (off-time > 2 horas). La duracion
media de la enfermedad fue 14,8 anos. Los resultados mostraron me-
joria en control motor (UPDRS Il media: 28,2), reduccion de las FM,
gravedad de discinesias, mejoria en calidad de vida y descanso noctur-
no en todos los pacientes. Se reportaron alteraciones cutaneas (nédu-
los si el recambio se hace cada 48 horas, eritema) en el 80% de la
muestra, generalmente bien toleradas. Sin embargo, en el 40% se ob-
servo clinica psicotica (ideacion delirante, alucinaciones) precozmen-
te (< 1 mes de tratamiento) lo que motivo la retirada del tratamiento
con resolucion completa de los sintomas.
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Conclusién: La duodopa subcutanea es una alternativa novedosa y efi-
caz, para la EPA, mejorando el control motor y reduciendo fluctuacio-
nes, caidas, distonias dolorosas y discinesias. Sin embargo, las compli-
caciones neuropsiquiatrias no son infrecuentes lo que requiere a
realizar un control estrecho. Es necesario describir mas casos para
determinar el perfil de paciente que mas se puede beneficiar de estas
terapias.

Trastornos del movimiento Il
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Objetivos: Las mutaciones patogénicas del gen leucine-rich repeat
kinase-2 (LRRK2) son la causa mas frecuente de enfermedad de
Parkinson (EP) familiar, pero su penetrancia es incompleta y se desco-
nocen los factores que determinan su expresion. Recientemente se ha
sugerido una implicacion del sistema glinfatico y de la acuaporina-4
(AQP-4), en el desarrollo de la EP. El presente trabajo tiene el objeti-
vo de explorar el rol de polimorfismos del gen AQP-4 como modificador
de la penetrancia de la EP asociada a LRRK2.

Material y métodos: Se analizaron datos basales de 301 portadores de
variantes patogénicas en LRRK2 de la cohorte Parkinson’s Progression
Markers Initiative. Se exploro la asociacion entre la frecuencia de 5
single nucleotide polymorphisms de AQP4 (rs9951307, rs3763043,
rs3875089, rs491148, rs335929) y la presencia de la enfermedad me-
diante regresiones logisticas, ajustando por edad y sexo, o pruebas
exactas para frecuencias < 5.

Resultados: 127 (42,2%) portadores de variantes patogénicas LRRK2
eran asintomaticos y 174 (57,8%) tenian EP. No habia diferencias entre
los grupos en edad (63,5 [9,5] vs. 62,2 [7,5], p = 0,21) ni en nUmero de
mujeres (52,0% vs. 55,7%, p = 0,52). Ser portador de 2 alelos minorita-
rios de rs9951307-GG, comparado con portar 0 6 1, mostro un efecto
protector para EP (OR = 0,268, 1C95% [0,106-0,676]; p = 0,005). Se
observo el patron opuesto para rs335929 en una submuestra (n = 118):
los portadores de 2 alelos minoritarios (CC) mostraron mayor riesgo de
EP (exacta de Fisher p = 0,042).

Conclusion: Los polimorfismos de la AQP4, que modulan la eficacia del
sistema glinfatico, pueden asociarse al riesgo de manifestar EP en por-
tadores de LRRK2.
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