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20762. SINDROME DE LEIGH RELACIONADO CON EL GEN
NDUFAF6: UN CASO MAS REPORTADO PARA INCREMENTAR
LA CASUISTICA (20 FAMILIAS EN EL MUNDO)

Pérez Argiieso, M."; Gutiérrez Albizuri, C.'; Quintana Lopez, O.%;
Cadena Chuquimarca, K.'; del Molino Urquijo, N.'; Huete Anton, B.';
Garcia-Monco Carra, J."; Galddos Iztueta, M.?

'Servicio de Neurologia. Hospital de Basurto; ?Servicio de Genética.
Hospital Universitario de Cruces.

Objetivos: El sindrome de Leigh relacionado con el gen NDUFAF6 es
una de las variantes genotipicas de la enfermedad. Hasta la fecha se
han publicado 20 familias afectas. Los pacientes presentan distonia de
inicio insidioso y tardio en la primera infancia (tras un desarrollo neu-
rolégico normal), que progresa hasta distonia generalizada de afecta-
cion oromandibular predominante. La clinica se asocia a lesiones que
cumplen criterios radioldgicos de necrosis estriatal aislada en el puta-
men. En los estudios genéticos se han identificado dos mutaciones (tipo
missense y tipo splicing) en el gen NDUFAF6, que se segregan con una
herencia autosémica recesiva en el DNAn.

Material y métodos: Presentamos un paciente con desarrollo motor
normal hasta los 7 afios, comenzando con distonia focal en extremida-
des inferiores que progresa a distonia generalizada combinada, aso-
ciando afectacion craneofacial y posturas coreoatetdsicas con espas-
mos musculares. Mantiene desarrollo intelectual normal.

Resultados: Se estudia el caso dentro de las distonias aisladas de inicio
temprano con progresion a distonia generalizada de caracteristicas
fenotipicas similares a las primarias (DYT1-6). En estudios analiticos,
destacan lactato y alanina elevadas, compatibles con enfermedad mi-
tocondrial. En resonancia magnética, apreciamos lesiones en ambos
putamenes, compatibles con necrosis estriatal y, en estudio genético,
se identifican las dos variantes heterocigotas y patogénicas bialélicas
descritas previamente.

Conclusiéon: La mutacion en el gen NDUFAF6 es una rara causa de en-
fermedad mitocondrial, de reciente descubrimiento y escasa casuistica
publicada. Es importante notificar todos los casos con esta mutacion
para describir la variabilidad fenotipica de esta y avanzar en el cono-
cimiento de la evolucion y pronostico.

21372. LA ENCEFALOPATI'A DE HASHIMOTO: UN MISTERIO
SIN RESOLVER. A PROPOSITO DE UN CASO

Hidalgo Valverde, B.; Ribacoba Diaz, C.; Alcala Ramirez del Puerto,
J.; Lara Gonzalez, M.; Cid Izquierdo, V.; Horga Hernandez, A.; Lopez
Valdés, E.; Garcia-Ramos Garcia, R.; Fernandez Revuelta, A.

Servicio de Neurologia. Hospital Clinico San Carlos.

Objetivos: La encefalopatia de Hashimoto (EH) es una enfermedad
poco frecuente, caracterizada por sintomas neuropsiquiatricos y crisis
epilépticas. Mas raramente puede manifestarse como ataxia progresiva
y corea sin encefalopatia.

Material y métodos: Presentamos un caso de ataxia y corea debido a
EH.

Resultados: Mujer de 76 afnos con antecedente de tiroiditis autoin-
mune que en 2020 comienza con inestabilidad de la marcha progresiva.
Desde 2023, asocia movimientos coreicos, sin otros sintomas. En la
exploracion destaca ataxia de la marcha, aumento de base de susten-
tacion y corea leve axial y apendicular. La resonancia magnética cere-
bral mostré escasas lesiones de sustancia blanca inespecificas. El elec-
troneurograma fue normal. Los resultados bioquimicos y frotis en
sangre fueron normales, incluido el perfil tiroideo. Los estudios de
autoinmunidad muestran elevacion de anticuerpos antiperoxidasa ti-
roidea (TPO) (1.811 Ul/ml) y antitiroglobulina (TG) (3.863 Ul/ml). El
perfil de encefalitis autoinmune, anticuerpos onconeuronales, de ce-
liaquia, antifosfolipidos y anti-GAD fueron negativos. En el liquido ce-
falorraquideo (LCR), la bioquimica, microbiologia, citologia y bandas
oligoclonales fueron negativas. Se realizaron anticuerpos antitiroideos

336

en LCR destacando la positividad de anti-TG (227 Ul/ml), con anti-TPO
negativos (55,6 Ul/ml). El estudio genético de ataxias y corea fue ne-
gativo. Se administré metilprednisolona 1 g intravenoso 5 dias, con
leve mejoria subjetiva.

Conclusion: La existencia de la EH sigue siendo ampliamente debatida.
El espectro clinico es muy variado, lo que dificulta el diagndstico. Dada
la posibilidad de tratamiento, es importante un diagnéstico preciso y
precoz, si bien existen importantes limitaciones. La presencia de anti-
cuerpos antitiroideos en LCR podria suponer un criterio de apoyo, aun-
que su determinacion no esta validada.

21518. ABORDAJE TERAPEUTICO DE LOS TRASTORNOS POR
TICS PRIMARIOS Y COMORBILIDADES PSIQUIATRICAS
ASOCIADAS

Berzosa Gonzalez, I.; Kulisevsky Bojarski, J.; Pagonabarraga Mora, J.

Servicio de Neurologia. Hospital de la Santa Creu i Sant Pau.

Objetivos: Describir las caracteristicas clinicas y el tratamiento reci-
bido para el control de tics y comorbilidades psiquiatricas en nuestra
cohorte. Cuantificar la gravedad de los tics, de las comorbilidades
psiquiatricas, la gravedad global y el cambio clinico durante el periodo
de seguimiento.

Material y métodos: Estudio descriptivo retrospectivo de 36 pacientes
con trastorno por tics visitados en la Unidad Funcional de Tics de nues-
tro centro desde enero de 2022 hasta marzo de 2024.

Resultados: Se incluyeron 36 individuos con trastorno por tics prima-
rios (63,8% varones, edad mediana = 18 anos, RIQ 19). El 94,4% diag-
nosticados de sindrome de Tourette, el 2,8% de trastorno por tics mo-
tores crénicos y el 2,8% de trastorno por tic provisional. El 86%
presentaba al menos una comorbilidad psiquiatrica, siendo las mas
frecuentes: sintomatologia obsesivo-compulsiva (69%), ansiedad (52%)
y TDAH (35%). El 72,2% recibia tratamiento farmacoldgico para tics, 3
toxina botulinica adicional y ninguno terapia conductual. Los farmacos
mas utilizados para tics fueron aripiprazol y clonazepam en la misma
proporcion (46,2%) y para las comorbilidades psiquiatricas: ISRS
(42,9%), metilfenidato (19%) y benzodiazepinas (57,1%). El aripiprazol
y clonazepam produjeron un similar impacto en el cambio clinico
(CGI-C 2), resultando mejores que otros tratamientos y combinaciones.
Las mujeres adultas tenian un curso clinico mas persistente y grave.
Conclusion: El aripiprazol ha sido ampliamente utilizado en nuestra
cohorte, en consonancia con la evidencia cientifica y las preferencias
de los expertos. Consideramos que el clonazepam puede ser Util como
primera linea en monoterapia y como adyuvante, para el control de
tics y comorbilidades.

20135. REDEFINIENDO LA HIDROCEFALIA NORMOTENSIVA
DEL ADULTO EN EL CONTEXTO DE PARKINSONISMOS
ATIPICOS

Peral Quirés, A."; Caballol Pons, N.*; Planas Ballvé, A."; Castrillo
Salas, L.2; Gomez Ruiz, M."; Avila Rivera, A."

'Servicio de Neurologia. Complex Hospitalari Universitari Moises

Broggi; Servicio de Radiologia. Complex Hospitalari Universitari
Moises Broggi.

Objetivos: Los pacientes con hidrocefalia normotensiva (HNT) pueden
objetivar rasgos clinicos similares a casos de parkinsonismos atipicos
que, a su vez, pueden mostrar un perfil de neuroimagen sugestivo de
HNT al inicio (ventriculomegalia desproporcionada a la atrofia corti-
cal). Describimos la experiencia en manejo y evolucion en pacientes
valorados en nuestra Unidad de Trastornos del Movimiento por parkin-
sonismos atipicos (PA) y datos radiolégicos de HNT y aquellos con sos-
pecha de HNT con parkinsonismo.



