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cuadro progresivo de 6 semanas de evolucion iniciado con acorcha-
miento intrabucal y perioral derecho con posterior extension al resto
de la cara y cuero cabelludo, seguido de parestesias en las 4 extremi-
dades y marcha gravemente ataxica debiendo desplazarse en silla de
ruedas. No tos ni sindrome seco. Exploracion: abatiestesia pies y leve-
moderada en manos, apalestesia pies, hipoestesia tactil leve y arre-
flexia generalizada, ataxia sensitiva grave. Estudio: RMN cerebrome-
dular normal, analisis (autoinmunidad, onconeuronales,
antiganglidsidos, proteinograma y vitaminas) normal, salvo B6 elevada,
no tomaba suplementos. LCR normal. ENG-EMG: respuesta sensitiva
ausente miembros inferiores, gravemente reducida en superiores, pa-
rametros motores y aguja normal. PET-FDG normal. Tratamiento: me-
tilprednisolona e inmunoglobulinas. Estabilizacion y leve regresion;
alta. Revision: empeoramiento, se repiten inmunoglobulinas, amplia-
mos estudio (anti-FGFR3+++), inicia rituximab con mejoria sostenida.
Conclusién: La paciente cumple criterios de neuronopatia sensitiva
(Camdessanché et al. 2009). Tras descartar neoplasia y trastorno auto-
inmune, se considero¢ la etiologia idiopatica (frecuente sustrato auto-
inmune, con anticuerpos anti-FGFR3 y anti-AGO, cierta respuesta a
inmunoterapias). La hipervitaminosis Bé (que probablemente contribu-
ya a los hallazgos, pero se desconoce causa) no tendria tratamiento
especifico.
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Objetivos: El dolor cronico se ha asociado al deterioro cognitivo, como
ilustra la prevalencia del dolor cronico en la enfermedad de Alzheimer,
que ronda el 45,8%. En concomitancia, el sistema nociceptivo esta
fuertemente intercomunicado con el sistema inmunitario a través de
las citoquinas proinflamatorias, capaces de sensibilizar las células pep-
tidérgicas nociceptivas. Nuestra hipotesis es la posible existencia de
diferencias en la expresion de péptidos nociceptivos (o sus receptores)
que se acentuan con el envejecimiento.

Material y métodos: Se trata de un estudio piloto en el que se realiza
una cuantificacion de neuronas nociceptivas en los ganglios de la raiz
dorsal lumbar (DRG) de ratones C57BL/6 y APP/PS1. Ademas, se ana-
liz6 el DRG de cuatro cadaveres humanos de adultos (60, 70 afos) y
ancianos (84, 85 afos). Se realizaron tinciones inmunohistoquimicas
frente a NK1R, RAMP1, CGRP, sustancia P y neuropéptido Y.
Resultados: En los ratones APP/PS1 se observo una tendencia al
aumento del nimero de células DRG que expresan NK1R. Este aumento
se concentra en los ratones mayores y se reproduce en los C57BL/6. No
fue posible detectar diferencias en referencia a la expresion de RAMP1.
En el DRG humano, tanto RAMP1+ como NK1R+ parecian estar aumen-
tados y el nimero global mostraba una correlacion casi significativa
con la edad (p = 0,529, sig. = 0,008 y p = 0,427, sig. < 0,038).
Conclusién: Este estudio muestra un aumento de las células NK1R,
RAMP1+ como base neuropatoldgica de una posible hipersensibilidad al
dolor en ancianos. Por lo tanto, un exceso de nocicepcion periférica
podria generar un estado proinflamatorio que contribuiria a exacerbar
el deterioro cognitivo.
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Objetivos: La ataxia episddica tipo 2 (AE2) es una canalopatia auto-
somico dominante por mutaciones en el gen CACNA1A. Se caracteriza
por inicio infanto-juvenil con episodios de ataxia cerebelosa prolon-
gados (varias horas) desencadenados por estrés, vértigo y disartria.
Aunque con el tiempo se han descrito casos con ataxia permanente o
progresiva, la respuesta al tratamiento en mayores de 65 afos es
poco conocida.

Material y métodos: Varon de 73 aiios que desde los 13 afios refiere
episodios de inestabilidad, debilidad generalizada y disartria de varias
horas. La frecuencia episodica fue semanal hasta los 30 afos, con pe-
riodo de estabilizacion hasta los 70 afos, en que reaparecen 9-12 epi-
sodios al ano de unos 15-30 minutos. Los paroxismos se desencadenan
con estrés y ejercicio fisico. El paciente, nacido de padres no consan-
guineos, tiene una hermana con migrafa con aura y un primo con
epilepsia. En la exploracion interictal se objetivan nistagmus evocado
por la mirada y leve ataxia.

Resultados: Analisis con paneles metabolicos y autoinmunes normales.
RM cerebral: atrofia cerebelosa. Secuenciacion del exoma completo
(WES) identifica al caso como portador en heterocigosis de la variante
c.835C>T;(p.Arg279Cys) del gen CACNA1A (EA2). Presenta respuesta
parcial a dosis baja de acetazolamida (250 mg), que no se aumenta por
mareos. Se indica 4-aminopiridina (5 mg TID), con marcada reduccion
de los episodios y mejoria de la ataxia interictal.

Conclusion: Con independencia de su edad, los pacientes con AE2 pue-
den beneficiarse del tratamiento con acetazolamida o 4-aminopiridina
para la disminucion de episodios y/o progresion de la ataxia.
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Objetivos: El objetivo de este trabajo es entrenar y probar un algorit-
mo de aprendizaje supervisado que permita detectar la EM a través del
analisis de los parametros acUsticos de la voz.

Material y métodos: Participaron voluntariamente 110 personas con
una media de edad de 50 afios (DT = 10,3) sin alteraciones organicas
de la voz, 75 diagnosticadas de EM (GEM), con una evolucion media de
la enfermedad de 10,8 afos, y 35 neuroldgicamente sanas (GC). Un
54,6% del GEM presenta un curso clinico RR, un 38,6% SP y un 6,6% PP.
Se grabd a cada participante una vocal sostenida durante cuatro segun-
dos con Praat.

Resultados: Se aplicé un modelo random forest con validacion cruza-
da. Se establecié como variable criterio el grupo (GC y GEM) y como
predictoras los parametros acUsticos: FODS, Shimmer, HNR, CPPS y
GNE. Se dividio la muestra aleatoriamente para la fase de entrena-
miento del modelo (70%) y para la fase de test (30%). Los resultados
muestran un mtry = 2 con una precision del 0,83, OBB = 16,83% y fia-
bilidad del 0,58 (kappa). El modelo fue probado en la fase test con una
sensibilidad del 80% y una especificidad del 90% (AUC-ROC = 0,93). Se
compard la precision en la clasificacion de diferentes algoritmos de
aprendizaje supervisado (Partial Least Squares, Random Forest,
K-Nearest Neighbors algorithm y Decision Tree Classification) siendo el
random forest utilizado en este estudio el que presenta una mayor
precision y fiabilidad.

Conclusién: El modelo de machine learning propuesto es capaz de
clasificar automaticamente a personas con y sin EM con una alta sen-
sibilidad y especificidad.



