LXXVI Reunion Anual de la SEN

Material y métodos: Descripcion de 3 casos clinicos de expansion bia-
lélica AAGGG RFC1 manifestados como neuronopatia sensitiva y afec-
tacion vestibular.

Resultados: Paciente 1. Mujer de 78 afos en seguimiento desde 2015
por ataxia sensitiva (hipopalestesia distal, arreflexia aquilea, ataxia
leve) con neuropatia axonal grave en electromiograma, no semiologia
cerebelosa, tos cronica estudiada por digestivo. En control electromio-
grafico neuronopatia sensitiva y afectacion vestibular bilateral. RNM
craneal normal. Paciente 2. Mujer de 66 afos con tos cronica y sindro-
me de piernas inquietas, exploracion normal con reflejos conservados.
Electromiograma compatible con neuronopatia sensitiva y afectacion
vestibular bilateral. No realizada RNM craneal. Paciente 3. Hombre de
69 anos con quejas cognitivas, inestabilidad de la marcha, disfagia y
tos crénica. Exploracion con arreflexia aquilea sin semiologia cerebe-
losa y electromiograma con neuronopatia sensitiva y afectacion vesti-
bular bilateral. RNM craneal normal.

Conclusion: Deberia plantearse el diagndstico de la expansion RFC1 en
pacientes con neuronopatia sensitiva en ausencia de sindrome cerebe-
loso, especialmente si asocia tos cronica.

20693. PNP AGUDA COMO DEBUT DE SINDROME DE SJOGREN.
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Objetivos: El sindrome de Sjogren (SS) es una patologia autoinmune
caracterizada por infiltrados linfocitarios en 6rganos exocrinos (glandu-
las salivares y lacrimales, principalmente) cursando mayoritariamente
con clinica en forma de “sindrome seco”. Sin embargo, puede existir,
concomitantemente, afectacion neuroldgica. En este sentido, presenta-
mos un caso de SS con alteracion del sistema nervioso periférico.
Material y métodos: Mujer de 59 anos que como antecedente relevan-
te presenta hipotiroidismo autoinmune bajo tratamiento oral sustitu-
tivo. Consulta por cuadro de 7 dias de evolucion de parestesias distales
ascendentes en extremidades inferiores y superiores. Exploracion neu-
rologica con hipopalestesia distal y marcha ataxica sensitiva con abo-
licion de reflejos osteotendinosos en extremidades inferiores. Puncion
lumbar con disociacion albuminocitoldgica leve. El electromiograma
evidencio polineuropatia axonal sensitiva de predominio en extremi-
dades inferiores. Anticuerpos antigangliésidos negativos con SS-A/Ro
52 SS-A/Ro 60 positivos, que junto a un test de Schirmer y biopsia sa-
livar positiva, confirman el diagndstico de SS. Se tratoé 5 dias con inmu-
noglobulinas IV mejorando significativamente la deambulacion.
Resultados: La polineuropatia axonal (PNA) distal de predominio sen-
sitivo es la manifestacion neurolégica mas frecuente en el SS, prece-
diendo en numerosas ocasiones al diagnostico del mismo. Los factores
de riesgo asociados son la edad avanzada y la presencia de autoanti-
cuerpos (beta2-glicoproteina, p-ANCA y crioglobulinas). El principal
tratamiento se realiza con glucocorticoides, pudiéndose utilizar inmu-
noglobulinas IV.

Conclusién: Presentamos el caso de una paciente diagnosticada de SS
a raiz de la aparicion de una PNA. En este caso, una anamnesis en
busqueda de patologia sistémica resulto crucial para orientar las prue-
bas complementarias y realizar el diagnéstico descrito.
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Objetivos: Variantes patogénicas en el gen ACTN2, que codifica la
proteina alfa actinina-2, se han descrito asociadas a miopatia congé-
nita, miocardiopatia y miopatia distal.

Material y métodos: Descripcion de caracteristicas clinicas, pruebas
complementarias y hallazgos moleculares de 3 individuos de una fami-
lia portadores en heterocigosis de una variante en ACTN2 no descrita
previamente.

Resultados: Caso indice. Vardn de 55 anos, con debilidad y atrofia
muscular de predominio distal de 4 extremidades, debilidad proximal
en miembros inferiores e intensamente asimétrica. Madre (78 afos) y
Unica hermana (45 anos) presentan debilidad y atrofia muscular distal
de miembros inferiores (principalmente en flexion dorsal). Inicio de
sintomas: 40-45 afos. EMG miopatico. Estudio cardiolégico normal.
HiperCKemia (378-795 U/l). RM: infiltracion grasa en tibiales anteriores
de los tres pacientes; en distinto grado, infiltracion grasa asimétrica
en piernas y muslos; en hermana, edema en varios mUsculos. Biopsia
muscular (caso indice): internalizacion nuclear, predominio y atrofia
de fibras tipo 1; técnicas oxidativas: fibras en anillo y frecuentes fibras
lobuladas. Biopsia muscular (hermana): internalizacion nuclear, focos
de invasion linfocitaria endomisial, cores y minicores-like; sobreexpre-
sion HLA-1. Estudio NGS (caso indice): variante c.1468T>C,
p.(Trp490Arg) en heterocigosis en ACTN2. Variante de cambio de sen-
tido de significado clinico incierto segln criterios ACMG. En el estudio
de segregacion se confirma su presencia en madre y hermana. No esta
descrita en bases poblacionales, pero previamente se habia detectado
en otra paciente de nuestro centro con miopatia distal.

Conclusion: Se presentan tres casos de una familia con miopatia distal
asimétrica de inicio en la edad adulta por una nueva variante en hete-
rocigosis en ACTN2.
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Objetivos: Alteraciones bialélicas en el gen SORD se han descrito re-
cientemente como causa frecuente de neuropatia hereditaria de he-
rencia autosomica recesiva. Puede manifestarse en forma de polineu-
ropatia axonal tipo Charcot-Marie-Tooth tipo 2 (CMT2) o polineuropatia
motora distal.

Material y métodos: Se describen los casos de dos hermanos, sin con-
sanguinidad familiar, que consultan por debilidad de extremidades.
Resultados: El caso indice es una mujer de 61 afos que describe alte-
raciones de la marcha desde la infancia con progresion posterior. que
llega a afectar a la funciéon motora de miembros superiores. En la ex-
ploracion presenta debilidad asimétrica de miembros inferiores con
atrofia de piernas y pies, acompanado de debilidad de musculatura
intrinseca de manos con sensibilidad normal. Presenta arreflexia aqui-
lea, rotulianos exaltados y reflejos disminuidos en miembros superio-
res. Su hermano de 51 presenta exclusivamente sintomatologia motora
en miembros inferiores con debilidad 4/5 para flexion dorsal del pie y
3/5 para la flexion plantar con atrofia gemelar e imposibilidad para la
marcha de puntillas. Ademas, tiene sensibilidad y reflejos conservados,
a excepcion de arreflexia aquilea. Se realiza estudio neurofisiologico
que muestra hallazgos compatibles con una polineuropatia axonal
sensitivo-motora de predominio motor y distal tipo CMT2. Destacar que



