LXXVI Reunion Anual de la SEN

Conclusioén: El despistaje de una causa genética en las EED puede re-
sultar valioso, ya que aln en ausencia de tratamiento curativo, puede
servir para dirigirnos a una medicina de precision, permitiéndonos op-
timizar tratamiento sintomatico, ofrecer consejo genético y conocer
pronostico. Presentamos, a nuestro conocimiento, el primer caso re-
portado de EED por mutacion en KCNH5 en poblacion espanola.
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20727. MARY LYON: COMPRENDER EL FENOMENO XX, EL
“APAGON FEMENINO”. EL SILENCIO ALEATORIO DE UN
CROMOSOMA X

Gonzalez Manero, A."; Peinado Postigo, F.2; Martin Alvarez, R.%;
Velayos Galan, A.%; Lopez Perona, E.3; Botia Paniagua, E.2

'Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario La Mancha Centro.
Hospital de Tomelloso; ?Servicio de Neurologia. Hospital General La
Mancha Centro; 3Servicio de Neurologia. Hospital de Tomelloso.

Objetivos: Mary Frances Lyon (15 mayo 1925, Norwich-25 diciembre
2014, Oxfordshire), relevante figura de la genética de la segunda mitad
del siglo xx, fue conocida principalmente por su descubrimiento en
1961 de la llamada inactivacion del cromosoma X.

Material y métodos: En 1943, época dificil para la formacion superior
de las mujeres, entro6 en Girton College (Universidad de Cambridge),
para estudiar zoologia, donde se gradud en 1946. Posteriormente, y
debido a su brillantez, consiguio un puesto en el laboratorio de Ronald
Fisher, con quien inicid su tesis doctoral. Culminé su doctorado en
1948 en el Instituto de Genética de la Universidad de Edimburgo.
Resultados: En 1950 inicio alli con Carter un proyecto del MRC (Medical
Research College) para estudiar mutagénesis en ratones, interesando-
se sobre todo por las mutaciones en el cromosoma X y que en 1955
trasladaron a Harwell, cerca de Oxford. Alli Lyon llego a la conclusion
que envio a la revista Nature de que uno de los cromosomas X “se
apagaba” de forma aleatoria: uno de los cromosomas X en cada célula
somatica femenina es genéticamente inactivo (corpusculo de Barr).
Esta inactivacion (que posteriormente se conocié como fenémeno de
Lyon o lionizacion) ocurre en etapas precoces del desarrollo embriona-
rio y convierte a las mujeres en “mosaicos celulares”.

Conclusién: La hipotesis de Lyon tuvo gran relevancia por sus implica-
ciones en genética clinica. Ayudo a desentrafiar y comprenderlas bases
genéticas de muchas enfermedades ligadas al cromosoma X, como las
distrofias musculares de Duchenne y Becker y sento las bases que lle-
varon 30 afios después a descubrir el gen Xist.

20997. THOMAS WILLIS: ANATOMIA FUNCIONALISTA,
NEUROLOGIA, IATROQUIMICA'Y UNA RESUCITACION

Gonzalez Manero, A.'; Peinado Postigo, F.% Calvo Alzola, M.?; Lopez
Perona, E.3; Martin Alvarez, R.?; Botia Paniagua, E.?

'Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario La Mancha Centro.
Hospital de Tomelloso; *Servicio de Neurologia. Hospital General La
Mancha Centro; 3Servicio de Neurologia. Hospital de Tomelloso.

Objetivos: Thomas Willis (enero 1621, Great Bedwyn-noviembre 1672,
Londres) fue pionero en investigaciones neuroanatomicas.

Material y métodos: Su anatomia, Cerebri Anatome, es claramente
funcionalista en tanto en cuanto fue uno de los primeros en atribuir
funciones cognitivas y corporales concretas a diferentes estructuras
cerebrales. Asi por ejemplo atribuy6 a la corteza cerebral el sustrato
de la cognicion y de las funciones superiores del ser humano. Al hacer
estudios comparativos entre cerebros humanos y de animales concluyo
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que el aumento de la girificacion estaba relacionado con un aumento
progresivo de la complejidad cerebral. Localizo el origen de los movi-
mientos voluntarios en la corteza cerebral y de los involuntarios en el
cerebelo y describi6 el poligono arterial que lleva su nombre.
Resultados: Entre las anécdotas de su carrera destaca una “resucita-
cion”. Una ejecutada por ahorcamiento le fue llevada, media hora
después, para diseccion. Al abrir el ataid un extrafo ruido provenia de
la garganta de la presunta difunta, por lo que decidi6 realizar reani-
macion, que consiguié exitosamente. Este hecho le dio gran famay
predicamento profesional. En Diatribae duae expone sus ideas sobre
iatroquimica, rama historica que enlaza alquimia y Medicina, buscando
encontrar explicaciones quimicas a procesos patologicos y fisiologicos
y proporcionar tratamientos con sustancias quimicas.

Conclusion: En su Gltima etapa destaca su intencion de elaborar una
farmacologia con fundamentos modernos. La minuciosidad de sus des-
cripciones de estructuras cerebrales con una precision asombrosa para
la época, asi como su amplitud de miras en fisiologia y tratamientos,
le convirtié en una destacable figura de la historia de la Neurologia.

21230. SANTA HILDEGARDA DE BINGEN: CERVEZA, SEXO,
HIERBAS Y MEDICINA

Gonzalez Manero, A.'; Peinado Postigo, F.%; Calvo Alzola, M.?; Lopez
Perona, E.3; Huertas Arroyo, R.%; Botia Paniagua, E.?

'Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario La Mancha Centro.
Hospital de Tomelloso; ?Servicio de Neurologia. Hospital General La
Mancha Centro; 3Servicio de Neurologia. Hospital de Tomelloso.

Objetivos: Santa Hildegarda de Bingen, Alemania (1098-1179) fue una
importante y destacable figura del Bajo Medievo.

Material y métodos: Tras su nacimiento, sus padres decidieron consa-
grarla a Dios y recluirla en un monasterio. Desde esta situacion perso-
nal se interesd por multiples campos de la ciencia y por la musica.
Entre todo ello destacamos su interés por la Medicina y por la aplica-
cion de hierbas naturales para proporcionar bienestar. A pesar de ha-
ber sido una mujer sin instruccion académica formal, demostré gran-
des conocimientos de botanica, Medicina y fisiologia humana. Intuyo la
circulacion de la sangre siglos antes de que pudiera demostrarse, rea-
liz6 una curiosa y exhaustiva descripcion del orgasmo femenino, asi
como exposicion de sus vastos conocimientos sobre sexo, algo parado-
jico o al menos impactante y sorprendente dado que era monja.
Intent6 armonizar la fisica con la anatomia y la fisiologia.

Resultados: Popularmente conocida por su aportacion a la cerveza de
un ingrediente fundamental: el lipulo, que le proporciona su caracte-
ristico sabor amargo y al que ella atribuia capacidad para mitigar la
melancolia, sedante y afrodisiaco. So obra cientifica mas destacable,
Subtilitatum Diversarum Naturarum Creaturarum (Las sutilezas de la
diversa naturaleza de las cosas creadas), escrito entre 1151y 1158, se
publicé en el siglo XIV dividido en dos grandes compendios: Physica
(Libro de la Medicina Simple) y Causae et curae (Libro de la Medicina
compleja).

Conclusion: Precursora de un enfoque holistico de la Medicina y de que
los fendmenos naturales podian explicarse a través de la observacion
y razonamiento, fue ejemplo de inteligencia, determinacion, fortaleza
y astucia.

21001. ROBO DE CEREBRO. DE UNA TABLA DE CORTAR
QUESO A UNA CAJA DE SIDRA: EL CURIOSO DEVENIR DEL
CEREBRO DE EINSTEIN

Gonzalez Manero, A.'; Peinado Postigo, F.%; Martin Alvarez, R.%;
Lopez Perona, E.3; Calvo Alzola, M.?; Botia Paniagua, E.?

'Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario La Mancha Centro.
Hospital de Tomelloso; ?Servicio de Neurologia. Hospital General La
Mancha Centro; 3Servicio de Neurologia. Hospital de Tomelloso.
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Objetivos: Thomas Harvey, el patologo de guardia que realizo la au-
topsia de Albert Einstein, paso a la historia por ser el “ladron” de su
cerebro.

Material y métodos: Pocos son duefios de su destino...y eso mismo es
lo que le ocurrid a Einstein acerca de sus Ultimas voluntades. Menos de
un dia tras su fallecimiento fue incinerado en ceremonia privada y sus
cenizas fueron arrojadas al rio Delaware, cumpliendo su deseo:
“Quiero que me incineren para que la gente no vaya a adorar mis hue-
sos”. Pero no todo el cuerpo fue incinerado: su cerebro habia sido
extraido furtivamente por Harvey y al saberse convencio al hijo de
Einstein de que lo utilizaria con fines cientificos.

Resultados: Lo disecciono en trozos que conservé en celoidina. A par-
tir de ahi emprendi6 un rocambolesco y autodestructivo viaje a través
de Estados Unidos transportando pequenas muestras del cerebro del
genio que cortaba con un cuchillo de cocina que dedicé a tal fin, sobre
una tabla de cortar quesos y las enviaba por correo postal en un tarro
de la mahonesa, que consumia compulsivamente, a algunos investiga-
dores previo pago. Los restantes trozos del cerebro fueron a parar a
una caja de sidra escondida en un sotano. Finalmente, los Gltimos
trozos fueron devueltos a sus herederos, que los donaron a 2 museos
estadounidenses (Mutter y Nacional de la Salud y Medicina).
Conclusién: De los estudios realizados al cerebro de Einstein la mayo-
ria coinciden en que poseia una mayor cantidad de células gliales, a lo
que se atribuye su especial capacidad cognitiva.

21656. LA EPILEPSIA DE DOSTOIEVSKI: UNA ETIOLOGIA
DISCUTIDA

Rodriguez Lopez, A.; Riva Amarante, E.; Beltran Corbellini, A.;
Sanchez-Miranda Roman, I.; Franch Ubia, O.

Servicio de Neurologia. Hospital Ruber Internacional.

Objetivos: El escritor ruso Fiodor Dostoievski dejaria plasmado en su
diario las frecuentes crisis epilépticas que padecia. Su epilepsia seria
fuente de inspiracion para su obra y para otros autores también seria
el origen de su problematica personalidad.

Material y métodos: Patobiografia de Dostoievski.

Resultados: Fiddor Dostoievski fue escritor de la rusia zarista del siglo
XIX y presento crisis epilépticas desde al menos los 25 afios hasta su
muerte, la mayoria nocturnas y tonico-clonicas. Ademas, su hijo murid
a los tres anos de edad de un estatus convulsivo, por lo que algunos
autores como el epileptdlogo Gastaut sostuvieron que padeci6 una epi-
lepsia generalizada, sin valorar algunas descripciones de Dostoievski
que consideraron recursos estilisticos. Sin embargo, tanto el escritor
como varias de sus amistades relataron que padeci6 antes de algunos
episodios auras extasicas en las que experimentaba una felicidad inde-
cible. Ademas, su mujer describi6é que en ocasiones presentaba disfasia
posterior a las crisis epilépticas. Estos hechos, sumado a la importante
similitud de su personalidad con el sindrome de Geschwind (hipergra-
fia, hiperreligiosidad, hiperviscosidad, trastornos sexuales y vida men-
tal intensa), orientan a que podia haberse tratado de una epilepsia de
origen mesial, o bien frontal con rapida propagacion.

Conclusion: Dostoievski y su entorno describieron caracteristicas es-
pecificas de las epilepsias focales con afectacion mesial, mas alla de
los recursos narrativos que pudiera emplear el autor. El origen inespe-
cifico del estatus convulsivo de su hijo y el conocimiento actual de que
las crisis focales pueden tener predominio nocturno, resta valor a hi-
potesis previas.

20998. SYDENHAM: PACIENTES, SINTOMAS Y VALEDOR DEL
OPIO

Gonzalez Manero, A."; Peinado Postigo, F.%; Calvo Alzola, M.%; Lopez
Perona, E.3; Rodado Mieles, S.%; Botia Paniagua, E.?
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'Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario La Mancha Centro.
Hospital de Tomelloso; ?Servicio de Neurologia. Hospital General La
Mancha Centro; 3Servicio de Neurologia. Hospital de Tomelloso.

Objetivos: Thomas Sydenham (Dorset, septiembre 1624-Londres, di-
ciembre 1689), apodado el “Hipocrates inglés”, fue unos de los precur-
sores de las observaciones clinicas sistematicas y objetivas, lejos de
prejuicios teoricos, como nuevo enfoque del abordaje de las patologias
en general y las neurologicas en particular.

Material y métodos: En su libro Methodus Curandi Febres (1666) rea-
liz6 un estudio de las epidemias de Londres y también se le atribuye la
descripcion de la corea aguda infantil (corea de Sydenham) En
Observaciones médicas sobre la historia y curacion de las enfermeda-
des agudas (1676) pretendio sentar las bases de una nueva vision de la
patologia basada en las minuciosas descripciones de las enfermedades
“tan grafica y natural como sea posible” ordenando y clasificando los
casos extraidos de su vasta experiencia en “especies” al modo de los
botanicos.

Resultados: Dentro de lo limitado del arsenal terapéutico de la época,
preferia los compuestos organicos frente a los inorganicos. Fue un gran
valedor del uso del opio conocido como “laudano de Sydenham”, re-
medio que servia casi para todo: dolores de todo tipo, tos, diarrea,
dormir, calmar la ansiedad... Su programa pretendia “exponer con ni-
tidez los fenomenos de cada enfermedad, sin fundarlos en hipétesis
alguna ni reunirlos de forma forzada”.

Conclusion: Basandose en la regularidad de los fendmenos naturales,
incluso cuando se tratase de alteraciones, Sydenham propuso la nece-
sidad de describir de forma inductiva las “especies morbosas” o “enti-
dades nosologicas”. Su impronta profesional se caracterizd por preco-
nizar el estrecho contacto con el paciente y su atencion a los sintomas,
un saber basado en la experiencia.

21228. ELIZABETH BLACKWELL: LA PRIMERA MUJER
TITULADA EN MEDICINA

Gonzalez Manero, A.'; Peinado Postigo, F.2; Martin Alvarez, R.2;
Lopez Perona, E.3; Rodado Mieles, S.%; Botia Paniagua, E.?

'Servicio de Neurologia. Complejo Hospitalario La Mancha Centro.
Hospital de Tomelloso; *Servicio de Neurologia. Hospital General La
Mancha Centro; 3Servicio de Neurologia. Hospital de Tomelloso.

Objetivos: Elizabeth Blackwell (Bristol, 1821-1910) fue la primera mu-
jer que logro titularse en Medicina, alla por el siglo xix, en Estados
Unidos y también la primera en el Registro Médico del Consejo Médico
General, en una época en que la Medicina se consideraba inapropiada
para las mujeres.

Material y métodos: Criada en una familia de mentalidad aperturista
hacia la mujer, de igualdad en educacion y oportunidades de hijas y
de hijos, de favorecimiento del desarrollo personal, emprendio su ca-
rrera sin demasiado interés por el cuerpo humano. Después de ser re-
chazada en 29 universidades por su condicion de mujer, finalmente fue
aceptada en la que hacia la nimero 30 por un malentendido (votaron
admitirla tras pensar que era una broma).

Resultados: Su deseo de practicar la Medicina se convirtié en una lu-
cha reivindicativa de la capacidad intelectual de la mujer para poder
desempenar las mismas funciones que los hombres. Ademas, preconizo
que hombres y mujeres también eran iguales en cuanto a pasion se-
xual. Sus contribuciones siguen siendo celebradas/recordadas con la
medalla que lleva su nombre, otorgada anualmente a una mujer que
haya contribuido significativamente en la promocion de la mujer en la
Medicina.

Conclusion: Impulsora de la educacion de la mujer en Medicina, supe-
rando multiples dificultades y contratiempos en su vida personal y
profesional, incluida la pérdida de un ojo en su practica clinica que la
privo de ser cirujana, siempre tuvo la determinacion de seguir adelan-
te, segun sus propias palabras: “Es mi naturaleza comenzar de nuevo”,
y asi lo hizo hasta el final de sus dias.



