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VALOR DIAGNOSTICO Y PRONOSTICO DEL ACGH Y LA RESONANCIA
MAGNETICA FETAL EN MALFORMACIONES CEREBRALES DE FOSA
POSTERIOR

Alvarez-Molinero, Mireia; Gomez-Andrés, David; Vazquez-Méndez, Elida; Rodo, Carlota.
Hospital Universitario Vall de Hebron, Barcelona, Espafa.

Introduccion: Existe poca informacion sobre el rendimiento de las pruebas diagndsticas
prenatales en las malformaciones cerebrales de fosa posterior (MCFP).

Obijetivos: Evaluar el rendimiento diagndstico y el valor pronéstico en una cohorte de fetos con
MCFP.

Material y Métodos: Estudio ambispectivo de 100 fetos (diagnosticados por ecografia fetal en
2009-2017). Se describe: tipo de malformacion, rendimiento diagnéstico del aCGH prenatal,
concordancia con la RM, toma de decisiones prenatales y evolucion postnatal.

Resultados: 36% de los pacientes presentaron megacisterna magna (MM), 22% agenesias de
vermis (AV), 18% anomalias quisticas de fosa posterior (AQFP), 17% malformacion de Dandy-
Walker (DW) y 7% romboencefalosinapsis (RES). 46% tenian otras malformaciones cerebrales
(32% otros organos). En el 42% de los pacientes se realizd RM, que demostré una concordancia
diagndstica con la ecografia en 30 pacientes (AV 5/6, MM 13/22, AQP 9/13 y RES: 1/1). El
aCGH fetal resulto alterado en 10 casos/42 (6/14 MM, 1/8 AV, 0/4 AQFP, 2/11 DW y 1/5 RES).
El comité de Medicina Maternofetal asesord sobre un prondéstico neuroldgico alterado en 57
embarazos (7/34 MM, 21/22 AV, 8/16 AQFP, 17/17 DW y 7/7 RES; en todos los pacientes con
polimalformaciones) y 45 parejas decidieron interrumpir la gestacion. De 35 pacientes en
seguimiento, hay ausencia de marcha a los 2 afios en 8% Yy alteracion moderada-grave del
neurodesarrollo en un 6%.

Conclusiones: La toma de decisiones en MCFP es una tarea compleja. La RM fetal confirma el
diagnostico ecografico en un 70%, aportando informacion adicional en un 30%. aCGH prenatal
permitié un diagndstico genético en el 24% de los casos.
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DANO ’CEREBRAL SOBREVENIDO (DCS)’ EN PACIENTES CON CARDIOPATIA
CONGENICA (CC) SECUNDARIO A CIRUGIA EXTRACORPOREA (CEC)
Ghandour Fabre, Diana ; Monreal Campos, Ana Ester 2, Narambuena, Lucas 3; Ibafiez Mico,

Salvador !; Alarcon Martinez, Helena®; Martinez Salcedo, Eduardo *; Domingo Jiménez, Rosario
1

'Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia, Espafia; 2 IEN Instituto Europeo de
Neuropsicologia: Centro de Rehabilitacion Neuropsicolégica, Murcia, Espafia; ® Hospital de
Orihuela, Valencia, Espafia.

Obijetivos: Descripcion de las secuelas neuropsicolégicas y fisicas a largo plazo en pacientes en
edad pediatrica sometidos a CEC en un hospital de tercer nivel.

Material y método. Estudio longitudinal mixto de los pacientes sometidos a CEC, con edades
comprendidas entre los 6 y 11 afios, excluyendo alteracion genética identificada o malformacion
mayor. Estudio aprobado por nuestro Comité Etico.

Resultados. Tamario muestral: 105 pacientes, tras exclusion: 69 (11 rechazaron participar y 25
contacto no logrado). Estudiados: 21. Edad media al diagndstico: 7meses. Antecedentes
familiares: abortos previos: 9 y CC: 3. Edad media CEC 18meses. Complicaciones neurolégicas
tras cirugia: 40% (2 ACV hemorragica, 3 crisis). Nivel DCS identificado: grado 4b: 10% y grado
5b: 60%. Secuelas tardias en el 90%. WISC: CI: 15% limite, resto normal; 60% alteracion en
funciones ejecutivas (30% memoria de trabajo y 40% de velocidad de procesamiento
disminuidas). Test Bender patolégico: 43%. Refuerzo psicopedagogico 50%. Exploracion fisica:
escoliosis 80%, signos neuroldgicos 60% (2 hemiparesias, 3 microcefalia, 13 hiperreflexia, 7
asimétrica), dismorfia 24%. Test SDQ afectado en alguna de sus esferas: 90%. Valorados en
Salud Mental: 30%. Derivacién: genética 30%, traumatologia 80%, equipo orientacién escolar
70%, RM cerebral solicitadas 60%.

Conclusiones: Detectamos en 90% secuelas tardias, 60% alteraciones de funciones ejecutivas,
43% integracion visoespacial alterada. 60% alteracién exploracion neuroldgica (60%
hiperreflexia, la mitad asimétrica y 2 hemiparesias). 50% precisan apoyo psicopedagdgico
escolar. Solo 1 se encuentra en seguimiento por neuropediatria. Con nuestros resultados
evidenciamos la necesidad de programas de prevencion secundaria multidisciplinar en este grupo
de pacientes.
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TOMOGRAFIA DE COHERENCIA OPTICA EN ADEM PEDIATRICO:
CORRELACION CLINICO-RADIOLOGICA

Olivé Cirera, Gemma?; Alba, S?; Felipe, Al; Del Toro, M *; Pulido-Valdeolivas, 1%, Macaya, A
1 Gomez-Andrés, D *; Hernandez Martinez-Lapiscina, E 2.

'Hospital Universitari Vall d’Hebron, Barcelona, Espafa; 2 Hospital Clinic i Provincial de
Barcelona, Barcelona, Espafa.

Objetivo: Estudiar las secuelas en la via Optica mediante la evaluacién por tomografia de
coherencia oOptica (OCT) del grosor de la capa de fibras nerviosas retinianas (RNFL) en nifios
con el diagnostico de encefalomielitis diseminada aguda (ADEM).

Material y Métodos: Estudio transversal unicéntrico de 8 pacientes (2/8 anti-MOG+, sin clinica
de neuritis dptica) en seguimiento por ADEM monofasico. Se evaluaron secuelas en rendimiento
escolar, vision cromatica (test de Ishihara), habilidad manual (Nine Peg Hole test -NPHT) y
funcion ejecutiva (Trail Making Test -TMT). Se analiz6 la RM cerebral del episodio mediante el
sistema de Verhey et al. El grosor medio y por segmentos de RNFL se midié mediante OCT.

Resultados: La edad media al ADEM fue a los 44 (rango:4-96) meses y la evaluacion se realizé a
los 8 (rango:4-10) afios. Los dos pacientes con dificultades escolares (uno presentaba retraso
psicomotor previo al ADEM) presentaron alteraciones en TMT. El Ishihara fue normal en 8/8
pacientes y el NPHT en 7/8. En la RM del episodio, 6/8 presentaban afectacion de talamo y 1/8
(anti-MOG+), de los nervios opticos. El grosor de RNFL fue normal en 6/8 pacientes. Los 2
pacientes con alteracion fueron anti-MOG+ presentando una alteracion global en el caso con
afectacion radioldgica de los nervios dpticos y una alteracién cruzada de segmento

nasal y temporal en el otro caso.

Conclusiones: La OCT puede utilizarse para la evaluacion y monitorizacion de la via dptica en
nifios con enfermedades desmielinizantes. Los pacientes con ADEM
anti-MOG+ podrian ser susceptibles a secuelas detectables mediante OCT.
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TAQUICARDIA ICTAL EN NINOS CON EPILEPSIA REFRACTARIA
Revilla Orias, Maria Daniela; Alia, Ramirez; Aparicio, Javier; Arzimanoglou, Alexis; San
Antonio-Arce, Victoria.

Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona, Espafa.

Introduccion: La taquicardia ictal (T1), definida como la aparicion de taquicardia antes, durante o
poco después del inicio de las crisis epilépticas es un fendmeno autonémico poco estudiado en
nifios. Actualmente existen pocos estudios realizados en poblacion pediatrica que describan su
frecuencia y modo de presentacion.

Obijetivos: Describir la frecuencia de aparicion y el modo de presentacion de TI en pacientes
pediatricos con epilepsia refractaria.

Material y Métodos: Estudio retrospectivo descriptivo en serie de pacientes pediatricos con
epilepsia refractaria ingresados en la Unidad de Epilepsia del Hospital Sant Joan de Déu en el
afio 2016.

Resultados: Se realizd una revision de las crisis de 54 pacientes (46,3% mujeres, 53,7% varones).
Edad media 10 afios +/- 4. Se analizaron entre 1 a 10 convulsiones (media 5) por paciente, con
un total de 319 convulsiones. La TI estuvo presente en 79 (24.8%) crisis y en 28 (51.8%)
pacientes y ocurrié de 0 a 60 s (media 16 s) después del inicio de la crisis. La TI ocurrid
independientemente de las caracteristicas clinicas y se produjo en todos los tipos de crisis, siendo
mas frecuente en las crisis con componente motor marcado (33,2%). EI aumento maximo en la
FC varid del 33% al 60% (media 40%). Del total de las crisis en suefio (148), 37 (25%) tuvieron
TI. Fuera de las crisis se observo taquicardia >33% en 2 episodios asociados a llanto.

Conclusiones: Mas del 50% de los pacientes de nuestra serie presenta Tl en alguna crisis,
independientemente del tipo de crisis y de si ocurre 0 no en suefio, presentandose como media
16s después del inicio de la crisis. Aumentos de frecuencia cardiaca >33% fuera de las crisis son
raros.
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CARACTERIZACION CLINICA Y GENETICA DE PACIENTES CON MIOCLONUS
DISTONIA EN POBLACION ESPANOLA, Y ESTUDIO DE BIOMARCADORES
Vanegas Grisales, Maria Isabel 1; Marti, Laura ; Darling, Alejandra !; Ortigoza Escobar, Juan
Dario *; Jiménez, Cecilia !; Baide, Heidy ?; Aguilera, Sergio ; Campistol, Jaume *; Macaya,
Alfons 2; Pérez-Duefias, Belén 2.

'Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona, Espafa; 2 Hospital Vall d’Hebron Institut de Recerca,
Barcelona, Espaiia; 3 Complejo Hospitalario de Navarra, Navarra, Espafia.

Objetivos: Caracterizacion clinica y genética, y analisis de miRNAs como posibles
biomarcadores, en la poblacion espafiola de Mioclonus-Distonia (MDS).

Metodologia: Evaluacion clinica y cuantificacion de mioclonias mediante Unified-Myoclonus-
Rating-Scale (UMRS). A partir de sangre periférica, se obtendran muestras de ADN para estudio
del gen SGCE (métodos Sanger y MLPA) y analisis de miRNAs (real-time-PCR-panel-analysis
of microRNAs de Exigon).

Resultados: Hemos identificado 26 pacientes con MDS (edad media debut: 2,8 afios, edad
estudio:9 afos; RI1Q:6-14). En 24 casos se identificé una mutacion en SGCE (frameshift, stop-
gain), 2 pacientes negativos estan pendientes de MLPA para descartar grandes delecciones. El
estudio de segregacién en 11 familias

detectd 7 padres portadores asintomaticos y 3 mutaciones de novo.

En 23 pacientes, la UMRS detectd dificultades para: beber (n=14), escribir (n=12), comer
(n=11), caminar (n=10). Las mioclonias de accién predominaron

en extremidades superiores (n=13), cuello (n=13) y extremidades inferiores (n=10). 14 pacientes
reportaron al menos un sintomas psiquiatricos, principalmente ansiedad (n=12).

Hemos identificado 38 miRNAs desregulados en 5 pacientes analizados. En una segunda fase de
validacidn, seleccionaremos miRNAs candidatos para su

cuantificacion en 37 muestras almacenadas.

Conclusiones: Nuestra serie amplia el espectro clinico y genético del MDS. La UMRS es un
método valido para evaluar la severidad de las mioclonias. A través del analisis

de miRNA estamos realizando un abordaje exploratorio de la biologia de la enfermedad, lo que
permitira conocer mejor la fisiopatologia del MDS.



