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inhibido por la abiraterona. Como consecuencia, aumentan los niveles
de rosuvastatina y su toxicidad.

20785. AMILOIDOSIS POR TRANSTIRRETINA HEREDITARIA
(ATTRH): DESENTRANANDO NUESTRA EXPERIENCIA CLINICA

Lucas Requena, |.; Moral Rubio, J.; Muiioz Sanchez, J.; Garcia Vira,
V.; Moreno Delicado, C.; Serrano Sanchis, J.; Ramirez Mora, K.;
Bueso Diaz, S.; Garcia Quesada, M.; Alberola Amores, F.; Lorente
Gomez, L.; Gonzalez Caballero, M.

Servicio de Neurologia. Hospital General de Elche.

Objetivos: La amiloidosis por transtirretina hereditaria (ATTRh) es una
enfermedad multisistémica infrecuente secundaria a mutaciones del
gen TTR. Es una patologia neurodegenerativa heterogénea fenotipica-
mente, siendo mas frecuente la afectacion del sistema nervioso peri-
férico y autéonomo, y cardiaca. Nuestro objetivo es estudiar las carac-
teristicas de los pacientes diagnosticados de ATTRh y portadores
asintomaticos de esta mutacion.

Material y métodos: Estudio descriptivo de pacientes diagnosticados
de ATTRh y portadores asintomaticos en nuestra Area de Salud
(175.000 habitantes). Nuestra serie es de 9 pacientes y 11 portadores.
Resultados: La edad media al debut fue de 68 afos, con predominio
del sexo masculino (78%). La media desde el inicio de sintomas hasta
su diagnostico fue de 2 afos. El 55% de los pacientes fueron casos in-
dices. 8 pacientes presentan la mutacion Val50Met y uno Val142lle. De
los pacientes Val50Met, el 25% presentan fenotipo neurologico, 25%
cardiaco y 50% mixto. De los pacientes Val50Met, la clinica inicial mas
frecuente fue la neuropatia periférica (75%). EL 56% de los pacientes
iniciaron tratamiento con tafamidis 20 mg, de los cuales el 60% preci-
s6 cambio a patisiran/vutrisiran por progresion. El 33% de los pacientes
iniciaron tratamiento con tafamidis 60 mg, ninguno precis6 cambio de
tratamiento. Los valores de neurofilamentos en sangre son mayores en
los pacientes que en los portadores asintomaticos.

Conclusion: Actualmente, existen numerosas carencias de conocimien-
to en el campo de la ATTRh. Es comin que se produzca demora en el
diagnostico, dada la marcada variabilidad fenotipica de esta enferme-
dad, por lo que es importante familiarizarse con sus diferentes mani-
festaciones para un diagnostico precoz.

21282. MIASTENIA CONGENITA CON RESPUESTA A
SALBUTAMOL: CUANDO LA GENETICA IMPORTA

Bayona Gracia, F.; Exposito Ruiz, I.; Contreras Bustos, I.; Garcia
Romero, M.; Suarez Castro, E.; Puy Nlfiez, A.; Costa Arpin, E.; Lopez
Dequidt, I.; Aneiros Diaz, A.; Freijo Arce, M.; Abella Corral, J.

Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario Arquitecto Marcide-
Profesor Novoa Santos.

Objetivos: Los sindromes miasténicos congénitos son trastornos de la
union neuromuscular de aparicion en edades tempranas, progresivos y
determinados por alteraciones genéticas diversas que pueden afectar
a nivel presinaptico, placa terminal o postsinaptico. En ciertos subti-
pos, la piridostigmina puede producir un empeoramiento clinico, pre-
sentando mejoria clinica con farmacos de uso comdn como salbutamol
o fluoxetina.

Material y métodos: Presentamos el caso clinico de una paciente que
comienza a la edad de 8 afnos con un cuadro de intolerancia al ejerci-
cio, avanzando progresivamente hacia una debilidad de miembros su-
periores, ptosis bilateral y facies miopatica. En el ENMG se observa un
patron miopatico global de predominio facial y en cintura escapular.
En la biopsia muscular se objetiva irregularidad en la red intermiofibri-
lar, fibras apolilladas con dos cores y ausencia total de diferenciacion
por tipos de fibras (I y II).

Resultados: Como diagnostico diferencial se valoro distrofia de cintu-
ras, distrofia oculofaringea o enfermedad de Steinert, entre otros. Sin
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embargo, el estudio genético confirmd la presencia de dos variantes
patogénicas en el gen DOK7 (miastenia congénita tipo 10). Ante dicho
hallazgo se inicia tratamiento con salbutamol oral, obteniendo una
excelente respuesta clinica de forma mantenida (actualmente 18 me-
ses de seguimiento postratamiento).

Conclusion: Es importante realizar estudio genético en los casos de
miopatias o distrofias de inicio en la infancia, pues seglin la variante
genética patogénica pueden existir tratamientos dirigidos eficaces,
accesibles y baratos. Aunque la mayor parte de los casos son de inicio
neonatal o muy precoz y mas graves, existen formas leves con inicio
en la edad adulta.

21143. SINDROME MIASTENIFORME PARANEOPLASICO POR
LINFOMA DE BURKITT: A PROPOSITO DE UN CASO

Cerca Limon, A.; Benitez del Castillo del Rio, I.; Romero Plaza, C.;
Diaz del Valle, M.; Salvador Saenz, B.; Garcia Garcia, M.; Piquero
Fernandez, C.; Escolar Escamilla, E.; Sdenz Lafourcade, C.; Pinel
Gonzalez, A.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitario de Getafe.

Objetivos: Presentacion de un caso clinico de un sindrome miasteni-
forme como debut de un linfoma de Burkitt.

Material y métodos: Vardn de 41 afios exfumador sin otros anteceden-
tes personales de interés, que ingresa para estudio de masa mediasti-
nica tras consultar en el Servicio de Urgencias por dolor centrotoraci-
co, disfagia para solidos y diplopia de dos semanas de evolucion. La
exploracion neurologica demuestra fatigabilidad ocular con oftalmo-
paresia y diplopia binocular horizontal, fatigabilidad cervical y de ex-
tremidades. Con sospecha de sindrome miasteniforme asociado a po-
sible timoma, se inicia tratamiento con piridostigmina con mejoria
progresiva de la sintomatologia hasta la practica resolucion.
Resultados: La biopsia realizada es diagnostica de linfoma de Burkitt,
estadio IA. Se inicia tratamiento quimioterapico segin protocolo
BURKIMAB-14. Los anticuerpos antirreceptor de acetilcolina y anti-
MuSK son negativos. Tras un mes asintomatico, se inicia retirada pro-
gresiva de piridostigmina hasta su suspension, no presentando nuevas
recrudescencias. En el segundo ciclo quimioterapico presenta bacte-
riemia asociada a catéter por S. epidermidis, shock séptico y fracaso
multiorganico, falleciendo.

Conclusién: El sindrome miasteniforme paraneoplasico como debut del
linfoma de Burkitt es infrecuente, aunque esta descrita en la literatura
la asociacion entre la miastenia gravis y los sindromes linfoproliferati-
vos, con anticuerpos tanto positivos como negativos y con respuesta
clinica variable al tratamiento de ambas entidades, pero en ningun caso
con una evolucion neurolégica tan favorable como en nuestro caso.
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21305. DIAGNOSTICO SIMULTANEO DE DISTROFIA
FACIOESCAPULOHUMERAL Y MIASTENIA GRAVIS, UN RETO
DIAGNOSTICO

Sanchez Cruz, A."; Simarro Diaz, A."; Silla Serrano, R.'; Toledo
Samper, 1.2; Navarré Gimeno, A.'; Garcia Escrig, M."; Peset Mancebo,
V.1; Aguilella Linares, C.!

'Servicio de Neurologia, Hospital de Sagunto; ?Servicio de
Neurofisiologia Clinica. Hospital Universitario y Politécnico La Fe.

Objetivos: Presentacion de un caso con diagndstico de MG (miastenia
gravis) y FSHMD (facioscapulohumeral muscular dystrophy).

Material y métodos: Varon de 74 aios de edad con antecedentes de
hipertension que presenta cuadro agudo de disfagia y disartria. En



