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Resumen

Objetivo: Laenfermedad de Niemman-Pick C (NPC) es una enfermedad neurol 6gica progresiva, raray de
origen genético. El objetivo del estudio fue correlacionar € patron de hipometabolismo identificado en la
FDG-PET con la sintomatol ogia neurol ogica.

Material y métodos: Estudio de 16 pacientes (11 hombres; edad media: 38 aflos + 11,9) con diagnostico
genético de NPC (formainicio en adultos). La edad promedio de aparicién de los sintomas fue de 19 afios (£
11,5) y el tiempo promedio entre la sintomatologiay el estudio fue de 18,5 afios (+ 10,1). Selesrealizo una
exploracién neuroldgicay neuropsi col 6gica exhaustiva (MM SE y escalas de discapacidad, disfagiay ataxia)
y laFDG-PET durante la misma semana. Lavaloracion de la FDG-PET fue visual (dos medicos nucleares
experimentados) y semicuantitativa (Cortex 1D). Se hizo un andlisis de regresién lineal comparando los
valores Z-score con el tiempo promedio de aparicion de los sintomas y |as escalas mencionadas.

Resultados: El patrén de hipometabolismo identificado fue en cerebelo, corteza prefrontal, giro cingular,
tronco encefdlico (p 0,05) (valoracion visual y semicuantitativa) y taldmico (valoracién visual; no evaluado
en el andlisis semicuantitativo). El 75% (12/16p) de los pacientes presentaron hipometabolismo cerebeloso y
talamico y el 56% (9/16) ademas hipometabolismo del giro cingular y la corteza prefrontal. Los valores
medios del MMSE y las escalas de discapacidad, disfagiay ataxiafueron 22,2 [16-29], 9,2 [2-14], 2,06 [O-
15] y 10,97 [1-21,5]. El andlisis de regresion lineal mostré una relacion moderada entre la ataxiay los valores
Z delaprotuberanciay del cerebelo (R2adj = 0,55; p 0,001; R2adj = 0,38; p = 0,004 respectivamente) y entre
los valores del MM SE con la corteza prefrontal medial y el cingulo posterior (R2adj = 0,19; p = 0,036; R2adj
= 0,34; p = 0,005 respectivamente). No se encontré relacion significativa entre las diferentes regiones del
cerebro ni con las escalas de disfagiay discapacidad ni con €l tiempo promedio de aparicién de los sintomas.

Conclusiones: Nuestros hallazgos apoyan la integracion de la FDG-PET como una herramienta valiosa para
evaluar la neurodegeneracion en la enfermedad NPC, permitiendo mejorar nuestra comprension de la
enfermedad.
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