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Resumen

Objetivo: Laenfermedad de Niemann-Pick tipo C (NPC) es una patologia neurodegenerativa infrecuente
causada por la deficiencia de la enzima esfingomielinasa. Esta deficiencia conlleva ala acumulacion de
esfingomielina en las células cerebrales, resultando en disfuncion neuronal y muerte celular. El propésito de
este estudio es describir € patron metabdlico de la FDG en una cohorte de pacientes con NPC.

Material y métodos. En este estudio se analizaron 16 pacientes (11 hombres) con diagnostico de NPC, todos
portadores de mutaciones en €l gen NPC1. La edad media en el momento del diagnostico fue de 16 afios, y de
38 aros en el momento de someterse ala PET/TC con [18F]FDG. Los estudios PET/TC se llevaron a cabo
utilizando un equipo GE Discovery ST. El anadlisis visual fue realizado de maneraindependiente por dos

médi cos nucleares, identificando las &reas hipometabdlicas. Para el andlisis cuantitativo, se empled €
software Cortex ID (GE) paracalcular los valores Z de |as regiones cerebrales definidas, con €l fin de
identificar patrones metabdlicos especificos estadisticamente significativos (U-Mann Whitney).

Resultados: Tanto el anadlisis visual como & cuantitativo revelaron un hipometabolismo significativo en €l
cerebelo. El andlisis visual también revel 6 hipometabolismo significativo en la corteza prefrontal, cingulo
anterior y tdlamos, siendo menos marcado en €l tronco del encéfalo. Por su parte, el anadlisis cuantitativo
mostré hipometabolismo significativo no solo en € cerebelo (p 0,0001), sino también en los cingulos
posteriores, con un efecto menos significativo (p 0,005) en corteza prefrontal y cingulos anteriores.

Conclusiones: Los resultados de este estudio confirman que laPET/TC con FDG tiene la capacidad de
apoyar el diagnostico de la enfermedad de Niemann-Pick Tipo C al exhibir un patron distintivo de

hipometabolismo. Este patrén no solo es Util para el diagnoéstico de la enfermedad, sino también para el
seguimiento de los pacientes y la evaluacion de posibles tratamientos modificadores de la enfermedad.
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