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Objetivos: El sindrome de Pitt Hopkins es un inusual trastorno del
neurodesarrollo por mutacion en el gen TCF4 (factor de transcripcion
4). Cursa con discapacidad intelectual, trastornos del lenguaje, dis-
morfismos faciales, epilepsia, disfuncion autondémica, alteraciones
musculoesqueléticas y visuales. Tiene herencia autosomica dominante,
predominando los casos de novo, siendo infrecuente el mosaicismo
parental de la linea germinal (< 3% casos). Se presenta el caso de dos
hermanos con sindrome de Pitt Hopkins por mosaicismo parental.
Material y métodos: Varon de 28 afos y mujer de 31 afos, hermanos,
hijos de padres sanos no consanguineos, que presentan un cuadro de
discapacidad intelectual, alteraciones conductuales, anomalias ocula-
res y rasgos dismorficos. No sintomatologia epiléptica. Ausencia de
antecedentes familiares de patologia neuroldgica.

Resultados: Se realizé un array-CGH que detect6 una delecion en
18q21.2 compatible con el sindrome de Pitt Hopkins. En el estudio de
segregacion familiar se objetivd que el padre es portador de la misma
delecion en estado de mosaicismo (aproximadamente 40% en sangre
periférica).

Conclusion: Existen muy escasos reportes en la literatura de sindrome
de Pitt Hopkins por mutaciones de TCF4 heredadas por mosaicismo
parenteral, predominando en ellos la discapacidad intelectual, retraso
psicomotor y los dismorfismos oculofaciales. Algunos sintomas que pue-
den orientar a este diagnostico son las anomalias oculares, los trastor-
nos respiratorios (apnea/hiperventilacion) y el estrefiimiento. Es im-
portante conocer el cuadro clinico de este sindrome para poder
realizar un correcto diagndstico de presuncion y diferencial con otros
sindromes similares (Rett, Angelman y Mowat-Wilson).

21103. POLIRRADICULONEUROPATIA INFLAMATORIA
AGUDA: MAS ALLA DEL COMPROMISO PERIFERICO

Sifre Pefa, C."; Delgadillo Chilavert, V.2; Gonzélez Alvarez, V.%;
Armangué Salvador, T.2; Nascimiento Osorio, A.%; Muchart Lopez, J.3

Servicio de Neurologia. Hospital Galdakao-Usansolo; ?Servicio de
Neurologia. Hospital de Sant Joan de Déu; 3Servicio de Radiologia.
Hospital de Sant Joan de Déu.

Objetivos: Describir la clinica, abordaje diagndstico y terapéutico de
un caso de encefalomielitis aguda y neuropatia axonal motora.
Material y métodos: Vardn 12 afios, sin antecedentes, tras GEA con
fiebre inicia dolor y debilidad muscular de predominio distal. En
Urgencias se constata paresia VI par craneal bilateral, MRC 4-/5 proxi-
mal y 0-1/5 distal, reflejos osteotendinosos rotulianos hipoactivos y
aquileos abolidos, sensibilidad preservada. GCS 15 y funciones superio-
res normales. TC craneal normal, leve leucocitosis en analitica. LCR
con proteinorraquia 80 mg/dl y leucorraquia 130 (predominio mononu-
clear). Se instaura aciclovir hasta PCR VHS | y Il negativa. Con la sos-
pecha de SGB se inician inmunoglobulinas endovenosas.

Resultados: A las 24 horas EMG compatible con neuropatia motora
axonal aguda. Sin embargo, RM cerebro-medular muestra afectacion
extensa y bilateral de ganglios basales, tronco-encéfalo y todo el cono
medular. Estudio para despistaje de patologia neuroinmune o viral con
resultados negativos. Se intensifica tratamiento con bolus de metil-
prednisolona con muy leve mejoria clinica en la primera semana.
Segundo EMG con progresion grave de la afectacion neuronoaxonal
motora, sin signos de denervacion activa. Finalmente se decide plas-
maféresis con dosis de rituximab al inicio y tras 10 sesiones de recam-
bio plasmatico, con lo que se logra una lenta pero progresiva recupe-
racion del balance muscular.

Conclusién: Importancia de completar estudio de todo el SN aln con
primera orientacion diagnostica de afectacion periférica exclusiva. El
diagnostico etiologico se debe buscar con el fin de descartar entidades
con un tratamiento especifico. Sin embargo, no debe demorar la ins-
tauracion de un tratamiento empirico precoz e intensivo.
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21188. DEBUT AGUDO DE UNA PATOLOGIA CRONICA:
DEGENERACION HEPATOCEREBRAL ADQUIRIDA

Ortega Macho, J.; Hidalgo Valverde, B.; Sanesteban Beceiro, E.;
Marcos Dolado, A.; Ginestal Lopez, R.; Malaret Segurado, M.; Maruri
Pérez, A.; Obregon Galan, J.; Gutiérrez Bedia, P.; Lopez Valdés, E.

Servicio de Neurologia. Hospital Clinico San Carlos.

Objetivos: La degeneracion hepatocerebral adquirida (DHCA) es una
condicion infrecuente, tipicamente observada en pacientes con cirro-
sis. Su presentacion suele ser progresiva, con deterioro cognitivo, rigi-
dez, disartria, ataxia de la marcha, temblor y movimientos coreoate-
tosicos.

Material y métodos: Se presenta a un paciente de 59 afos, con ante-
cedentes de consumo endlico de riesgo e infeccion por virus C sin se-
guimiento desde la infancia. El paciente acude trasladado como cddigo
ictus por alteracion aguda del lenguaje y de motilidad ocular. En la
exploracion, se evidencié somnolencia e inatencion, disartria, rigidez
apendicular, temblor de reposo y aleteo ocular, con fiebre de 38,9 °C.
Se realizd TAC multifase, que resulté normal. Con sospecha de crisis
epiléptica, se efectud electroencefalograma, compatible con encefa-
lopatia. Analiticamente, elevacion de reactantes de fase aguda, alte-
racion moderada de enzimas hepaticas e hipomagnesemia grave. El
paciente ingres6 en Neurologia para estudio de encefalopatia aguda.
Resultados: Se cursa resonancia magnética craneal que mostrd hiper-
intensidades en T1 en ganglios basales y en T2 en pedlnculos cerebe-
losos medios, compatible con DHCA. El tratamiento inicial incluyo
tiamina y antibioterapia de amplio espectro, con adecuada respuesta.
Se curso traslado al Servicio de Digestivo, donde se diagnostico hepa-
topatia cronica de causa mixta, recibiendo tratamiento especifico con
resolucion del cuadro. El paciente acudié asintomatico a revision en
consultas meses después.

Conclusion: Aunque la DHCA generalmente cursa de forma subaguda,
conviene considerarla en hepatdpatas cronicos con clinica neuroldgica
hiperaguda, pues puede debutar de esta forma con el contexto clinico
adecuado.

20894. SINTOMATOLOGIA TDAH TRAS EL CESE DEL HABITO
TABAQUICO, A PROPOSITO DE UN CASO

Garcia Alonso, |.; Capdevila Lalmolda, J.; Ramos Barrau, L.; Tique
Rojas, L.; Bautista Lacambra, M.; Marta Moreno, E.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Miguel Servet.

Objetivos: Reportar un caso de aparicion de sintomatologia de TDAH
tras el cese de consumo de nicotina.

Material y métodos: Mujer de 50 anos con AP de AR (FR+, ACPA+),
tabaquismo hasta hace 6 meses. Sin AF de interés. Profesion: artesana.
Refiere que desde hace 6 meses ha comenzado con dificultades para
fijar la atencion y la concentracion, asi como fallos mnésicos y dificul-
tad para la planificacion de tareas. Lo relaciona con el dejar de fumar
y el tratamiento con vareniciclina. Refiere dificultad para “la memo-
ria” durante etapa escolar. Se realiza exploracion neuropsicolégica,
analitica sanguinea y resonancia magnética cerebral.

Resultados: Presenta unos resultados en los test de Wender Utah
Rating Scale de 57, en la Escala de Autoevaluacion de TDAH en adultos:
31 en TDH combinado y 18 en subtipo inatento, cumple criterios DSM-
5 para diagnostico de TDAH en adultos. En la resonancia magnética
aparecen imagenes puntiformes hiperintensas en secuencia FLAIR ais-
ladas en sustancia blanca (Fazekas 1). Y la analitica sanguinea es nor-
mal (incluyendo TSH y vitamina B12), asi como las serologias (VIH y
lUes) realizadas.

Conclusion: Diversos estudios han demostrado que los pacientes con
TDAH tienden a iniciar y continuar el habito tabaquico debido a que la
nicotina suple la deficiencia dopaminérgica en las vias cortico-estria-
tales, mitigando la sintomatologia del trastorno. Ademas, se ha
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evidenciado que el tratamiento con vareniclina y parches de nicotina
son efectivos para el manejo del TDAH. En consecuencia, la interrup-
cion del habito tabaquico y del tratamiento con vareniclina en nuestra
paciente resulto en una exacerbacion de la sintomatologia del TDAH.

20295. MIASTENIA GRAVIS Y POLINEUROPATIA AGUDA
INMUNOMEDIADA SIMULTANEAS Y DE NUEVO DIAGNOSTICO

Martinez Palicio, M.; Pinzon Benavides, P.; Rozas Fernandez, P.;
Cordero Novo, A.; Alonso Vallin, D.; Orejon Sanchez, A.; Suarez
Moro, R.; Sanchez-Suarez Lopez, M.

Servicio de Neurologia. Hospital de Cabuenies.

Objetivos: La miastenia gravis (MG) y las polineuropatias agudas inmu-
nomediadas son entidades mediadas por autoanticuerpos frente a re-
ceptor de acetilcolina en la MG y antigangliosidos en la polineuropatia.
Ambas son poco frecuentes, siendo su asociacion simultanea aln mas
inhabitual. Describimos dos casos de pacientes con diagndstico de novo
y simultaneo de MG y polineuropatia aguda inmunomediada.

Material y métodos: Mujer de 59 afios que consulta 3 dias tras vacu-
nacion de gripe por cuadro de disfagia a liquidos, debilidad de 4 extre-
midades y dificultad respiratoria. Varén de 71 afios, ingresa en cardio-
logia por sincope cardiogénico, tras administracion de procainamida
sufre bajo nivel de consciencia, debilidad arrefléxica de extremidades
izquierdas y acidosis respiratoria que requiere ventilacion; en dias pre-
vios hipoestesia en manos y piernas.

Resultados: En ambos el diagnostico de polineuropatia fue clinico y
apoyado por electroneurografia, polineuropatia axonal motora aguda
la mujer; polineuropatia sensitivo-motora aguda desmielinizante y an-
ticuerpos antigangliosidos positivos el varon. Los dos presentaban fa-
tigabilidad durante la hospitalizacion y se ampliaron estudios siendo
compatibles con MG seropositiva (ademas anticuerpos antititina con
timoma). Como tratamiento ambos recibieron piridostigmina, corticoi-
des, inmunoglobulinas y rehabilitacion con mejoria. En el seguimiento
ambulatorio la mujer mejoro con tratamiento sintomatico, intervenida
de timoma a los 2 meses, posteriormente clinicamente estable sin
tratamiento. El varén fallecié 4 meses tras el alta debido a una hemo-
rragia digestiva baja masiva.

Conclusion: La MG vy las polineuropatias inmunomediadas son entida-
des de asociacion infrecuente. La orientacion diagndstica de ambas es
clinica, apoyandonos en pruebas complementarias para su confirma-
cion. Es importante sospecharlas para optimizar el tratamiento y lograr
una evolucion favorable.

20303. DEGENERACION COMBINADA SUBAGUDA: NO ES ORO
TODO LO QUE RELUCE

Gonzalez Anton, D.; Ruiz Lopez, C.; Contreras Pefa, J.; Barcenilla
Lopez, M.; de la Cruz Fernandez, N.; Novillo Lopez, M.; Martinez
Lopez, E.; Cantador Pavon, E.; de la Torre Pérez, A.; Colligris
Micheralaki, P.; Arribas Ballesteros, B.; Roson Gonzalez, M.

Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Fundacion Alcorcon.

Objetivos: Las mielopatias no inflamatorias de etiologia carencial re-
presentan el 2%. Las mas habituales se deben a déficit de vitamina B12
y folico. En el presente trabajo presentamos una mielopatia carencial
de etiologia atipica.

Material y métodos: Anamnesis, exploracion neurolégica y pruebas
complementarias.

Resultados: Mujer de 76 afos con desnutricion y sarcopenia graves
relacionadas con enteropatia no filiada tras estudio completo. Ingresa
para estudio de malabsorcion e hiperémesis. Refiere desde hace 2 afos
caidas sin pérdida de consciencia precedidas de parestesias en piernas,
doble incontinencia de urgencia y desde 7 ultimos meses inestabilidad
al caminar que limita la deambulacion, torpeza motora distal y pares-
tesias en manos. A la exploracion, fallos propioceptivos en EEII,
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hipopalestesia y REMs+++ en las 4 extremidades, Babinski bilateral,
marcha ataxica. Analiticamente, B12, homocisteina, folico normales.
Puncién lumbar sin pleocitosis, bandas tipo IV. RM craneal normal,
cervical con hiperintensidad en cordones posteriores C2-C6. Ampliando
estudio, resto de vitaminas normales, cupremia 6,9 pg/dl, cobre orina
4 ug/24 h. Se suplemento con cobre 2 mg/12 h, normalizandose los
niveles posteriormente y evidenciando estabilidad radiologica a los 2
anos. Clinicamente presento mejoria subjetiva de la clinica sensitiva,
sin mejoria de la ataxia, persistiendo la exploracion neurologica sin
cambios resefables. La malabsorcion se debié a SIBO secundario a
pseudoobstruccion proximal de intestino delgado.

Conclusion: La mielopatia por déficit de cobre es una entidad poco
frecuente, aunque infradiagnosticada tras cirugias bariatricas, también
descrita en sindromes malabsortivos cronicos, exceso zinc en pastas
adhesivas de dentaduras postizas, alcohélicos y embarazadas.

20922. FACTORES DE RIESGO ASOCIADOS A LA
ENFERMEDAD DESCOMPRESIVA CON SINTOMAS
NEUROLOGICOS: UNA SERIE DE CASOS

Gomez Gozalvez, B.; Sanchez Villalobos, J.; Bermejillo Barrera, J.;
Salazar Hernandez, F.; Ruiz Perelld, M.; Savolainen, A.; Lopez
Segura, D.; Lopez Lopez, M.; Garcia Carmona, J.

Servicio de Neurologia. Hospital General Universitario Santa Lucia.

Objetivos: La enfermedad descompresiva (ED) es una patologia infre-
cuente relacionada con la practica del buceo, cuya incidencia es 0,7-
3,1/10.000 inmersiones y produce un amplio espectro de manifestacio-
nes clinicas. Dado que existen escasos estudios realizados en ED y la
dificultad diagnostica, nuestro objetivo es evaluar los posibles factores
de riesgo, tanto el perfil de inmersion como las caracteristicas clinicas,
asociados a ED con sintomas neuroldgicos.

Material y métodos: Realizamos un estudio retrospectivo de los pa-
cientes atendidos por Neurologia en un centro hospitalario en el perio-
do 2003-2023. Recogimos variables demograficas, clinicas, el perfil de
inmersion y de imagen.

Resultados: 21 pacientes fueron incluidos. 18 eran hombres, cuya edad
media era de 46,9 anos. El tiempo medio de inicio de los sintomas
desde la emersion fue de 30,6 minutos (DT 37,97). La clinica que pre-
sentaron los pacientes fue: sindrome medular (28,6%), ictus-like
(42,9%), cerebeloso (23,8%) y crisis convulsiva (4,8%). En RM 3 pacien-
tes presentaron ictus isquémico Unico, 2 ictus isquémicos multiterrito-
rio, 3 lesiones medulares y 1 lesiones compatibles con encefalopatia
posterior reversible (PRES). La existencia de un foramen oval permea-
ble se demostro en 6 pacientes de los 11 (54,5%) estudiados. El analisis
de regresion logistica bivariante no demostro ninguna asociacion signi-
ficativa entre la edad, los antecedentes o la presencia de FOP para
sufrir una ED con lesiones neurologicas.

Conclusién: El principal factor de riesgo de ED es un perfil de inmer-
sion inadecuado, pudiendo influir también ciertas actividades peri in-
mersivas. Ademas, la existencia de FOP no conocido podria aumentar
el riesgo de ED.

20505. DIAGNOSTICO INESPERADO: CUANDO LA DEMENCIA
RAPIDAMENTE PROGRESIVA ESCONDE UNA
NEUROSARCOIDOSIS

Coquillat Mora, H."; Acsente, A.'; Puchades, F.%; Carbonell Zamorano,
J.3; Escudero Torrella, J.!

'Servicio de Neurologia. Consorcio Hospital General Universitario de
Valencia; *Servicio de Medicina Interna. Consorcio Hospital General
Universitario de Valencia; 3Servicio de Anatomia Patoldgica.
Consorcio Hospital General Universitario de Valencia.

Objetivos: Presentacion de un caso de demencia rapidamente progre-
siva debido a neurosarcoidosis.



