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'Servicio de Neurologia. Clinica Universidad de Navarra; *Servicio de
Medicina Nuclear. Clinica Universidad de Navarra.

Objetivos: Describir los patrones clinicos, de neuroimagen y metabo-
lismo cerebral en cuatro pacientes con diagnostico genético de enfer-
medad de CANVAS.

Material y métodos: Estudio descriptivo de una serie de cuatro pacien-
tes con diagnostico genético de CANVAS. Se analizé la clinica principal,
el debut y la evolucion. También se recogieron los hallazgos de RM
cerebral y patrones metaboélicos de PET-FDG.

Resultados: En la muestra analizada, el 75% eran mujeres, con edades
entre los 50 y 64 afos al debut sintomatico y con un tiempo de segui-
miento entre 4 y 12 afos hasta el momento. El sintoma cardinal fue la
inestabilidad progresiva en todos los casos, con ataxia cerebelosa en
la mitad. Todos los pacientes presentaron polineuropatia sensitiva o
mixta. El 75% asociaron sindrome vestibular bilateral. Los cuatro pa-
cientes presentaron tos cronica varios afos antes de la aparicion de la
inestabilidad. Dos pacientes presentaron deterioro cognitivo en etapas
avanzadas de la enfermedad (14 y 21 afos tras el inicio de los sinto-
mas). En cuanto a los hallazgos en RM cerebral, en el 75% se objetivd
atrofia cerebelosa. En los estudios de PET se observé hipometabolismo
frontal en el 75% de los pacientes y temporal en el 50%, asi como hi-
permetabolismo en ganglios de la base.

Conclusién: Los sintomas clinicos son congruentes con la literatura
disponible sobre enfermedad de CANVAS, incluso se objetivo deterioro
cognitivo en etapas avanzadas, descrito de forma reciente como una
condicion asociada. En la RM cerebral puede observarse atrofia cere-
belosa y en la PET-FDG hipometabolismo frontal y temporal e hiperme-
tabolismo en ganglios de la base.

20595. ESTUDIO DE LA VARIABILIDAD FENOTIPICA DE LAS
ANOCTAMINOPATIAS Y FACTORES RELACIONADOS CON SU
PROGRESION
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Objetivos: Describir los fenotipos relacionados con las anoctaminopa-
tias. Identificar factores relacionados con la variabilidad fenotipica y
progresion.

Material y métodos: Estudio observacional, descriptivo, longitudinal,
retrospectivo de pacientes con anoctaminopatias en seguimiento en
una Unidad de Enfermedades Neuromusculares. Se analizaron datos
clinicos, analiticos, de imagen, EMG y patoldgicos.

Resultados: Veintiln pacientes, 81% hombres, edad media de debut
37,64 ainos y seguimiento de 11,95 anos. La mayoria debutaron como
hiperCKemia asintomatica (42,9%) y paucisintomatica (38,1%); 19% con
debilidad. En el seguimiento, un tercio presenté debilidad; el resto,
Unicamente hiperCKemia. La RM inicial mostro infiltracion grasa
muscular en 85,7% y en 94,1% en RM posterior. En la mayoria la afec-
tacion en RM progreso. El patron de RM fue caracteristico, afectando
piernas incluso en asintomaticos y progresando a grupos proximales.
Todos los pacientes presentaban hiperCKemia (312-11.200 U/l) y la
mayoria, un EMG miopatico (55,6%). La biopsia mostrd alteraciones con
patron distrofico (46,7%) e inespecifico (53,3%). La variante mas fre-
cuente fue c.191dupA (61,9%). Los pacientes con debilidad presentaron
con mayor frecuencia EMG miopaticos, cambios distrdficos y un mayor
valor minimo de CK. Sin embargo, otras variables como la media del
valor de CK o el tipo de mutacion no se correlacionaron. Se analizara
posible correlacion con datos de RM.
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Conclusidn: Las anoctaminopatias son heterogéneas fenotipica y ge-
notipicamente. Su curso es relativamente benigno, pero 1/3 de los
pacientes desarrollaron debilidad. La RM es (til para detectar altera-
ciones, reconocer un patron caracteristico y estudiar la progresion.
Alteraciones en EMG, cambios distroficos y mayor valor minimo de CK
se relacionan con desarrollo de debilidad.

21706. DISENO Y \{ALIDACICN PRELIMINAR DE UNA MEDIDA
DE RESULTADO CLINICO PARA PACIENTES ADOLESCENTES Y
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Objetivos: Este estudio tiene como objetivo desarrollar y validar una
nueva herramienta clinica multidimensional para evaluar el estado
funcional de pacientes adolescentes y adultos con atrofia muscular
espinal (AME).

Material y métodos: Este estudio prospectivo y no intervencional se
lleva a cabo en cinco centros en Espana e incluye a pacientes de 16
afos 0 mas con diagndstico confirmado de AME 5q. Un panel de neur6-
logos, médicos rehabilitadores y representantes de pacientes disefio la
herramienta clinica, que incluia la evaluacion de 53 items a través de
un cuestionario y la medicion de variables clinicas (IMC, CVF y fuerza
de pinza). Los centros administran la herramienta al inicio, a los 12
meses y a los 24 meses, junto a otras escalas convencionales. Se rea-
liz6 un analisis Rasch interino después de la visita inicial para evaluar
sus propiedades psicométricas como ajuste del modelo, dependencia,
fiabilidad y validez de constructo.

Resultados: Se han seleccionado 41 items finales a partir de los cuales
se ha definido una puntuacion global con diferentes ponderaciones
para cada item y una puntuacion global sin ponderaciones para cada
dimension de la herramienta (bulbar, respiratoria, axial, miembros
superiores, miembros inferiores y fatigabilidad). El alfa de Cronbach,
utilizado para evaluar la fiabilidad de la herramienta, fue de 0,939.
Todas las puntuaciones y dimensiones mostraron una correlacion fuer-
te con otras escalas.

Conclusion: El desarrollo y validacion preliminar de esta herramienta
ha demostrado excelente fiabilidad y validez de constructo.
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21093. DESCIFRAR EL EFECTO DE DIFERENTES DIETAS A LO
LARGO DE LA VIDA EN LAS ALTERACIONES MOTORAS Y
COGNITIVAS CAUSADAS POR LA DESREGULACION DE TDP-43
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L.2; Jiménez Coca, |.'; Fernandez Hernandez, L."; Bascuiana, P.3;
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Objetivos: Se desconoce como los diferentes metabolismos afectan el
inicio de enfermedades neurodegenerativas como la esclerosis lateral



