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COMUNICACIONES POSTERS

1. PERFILES COGNITIVOS EN LOS TRASTORNOS DEL NEU-
RODESARROLLO: UN ESTUDIO PILOTO CON POBLACION
CLINICA PEDIATRICA EN CHIRIQUI, PANAMA
Karel Guevara
Universidad Auténoma de Chiriqui
karel.guevara @unachi.ac.pa

Introduccién. Los trastornos del neurodesarrollo compren-
den un grupo heterogéneo de trastornos cronicos relacionados y
que en conjunto comparten una alteraciéon en la adquisicion de
habilidades cognitivas, motoras, del lenguaje, del aprendizaje y
de la conducta (Fejerman & Grafana, 2017). Objetivo. Analizar
los perfiles cognitivos en los trastornos del neurodesarrollo a
partir del WISC-IV en un estudio piloto con poblacion clinica.
Pacientes y método. Se analizé un total de 134 expedientes
de pacientes de la consulta privada de una psicéloga clinica de
2017 a 2019 resultando una muestra de N = 36 casos entre 6
y 12 afios (M = 7, DT = 1.6), (8%Discapacidad Intelectual(Dl);
17% Trastorno por déficit de atencion e hiperactividad (TDAH);
19% Trastorno del espectro del autismo (TEA) y 56%Trastorno
especifico de aprendizaje (TEAp). El 67% eran nifios y 33%
nifas. Resultados. Discapacidad Intelectual presenta el perfil
general con las puntuaciones mas bajas en los cuatro indices
(CV,MT,RP,VP). TEA, TDAH Y TEAp presentaron rendimiento
similar en la subescala de Comprension Verbal. TDAH present6
los indices de Memoria de Trabajo y Razonamiento Perceptual con
el rendimiento mas bajo en relacion con TEA y TEAp. Velocidad de
Procesamiento presenta un mejor rendimiento en los sujetos con
TEA en relacion con el grupo con TDAH y TEAp. Conclusiones.
El perfil cognitivo de los indices del WISC-IV deben analizarse
siempre con cautela y de forma orientativa, mas no de forma
generalizada para todos los casos.

2. BIOMARCADORES, UNA POSIBILIDAD DE PREDICCION
DEL AUTISMO DESDE EL NACIMIENTO
Rebeca Mira Sanchez', Juan Antonio Marin Martinez?
"Vicepresidenta del Instituto de Ciencias Medioambien-
tales y Neurodesarrollo ICMYN, 2Presidente del Instituto
de Ciencias Medioambientales y Neurodesarrollo ICMYN.
rebecamira25 @ gmail.com

Introduccién. Los biomarcadores constituyen una poderosa
herramienta en la deteccién precoz de numerosos trastornos y en-
fermedades, siendo éstos estudiados en el autismo. En los dltimos
afos se han producido avances al respecto. Objetivo. mostrar
el avance cientifico en la identificacion de marcadores biolégicos
en la prediccion del autismo. Método. revision de esta evidencia
cientifica. Resultados. En 2017, investigadores del Mount Sinai
estudiaron en gemelos monocigoéticos con diagndstico discordante
de autismo en Suecia, biomarcadores de matriz dental validados
de los ciclos metabdlicos zinc-cobre. Los resultados publicados
en Nature, apoyan la hipétesis de una desregularizacién prenatal
y postnatal de los metales pesados en el TEA. Resultados que
fueron replicados en 2018 por tres equipos de investigacion dife-
rentes. Sus hallazgos publicados en Advance Science sugieren

que la ritmicidad alterada de los ciclos metabdlicos zinc- cobre
precede a la aparicién del autismo y lo identifica con una precisién
del 90%. Los investigadores del Mount Sinai estan desarrollan-
do StrandDX (ASD Exposeme Sequencing Diagnsotic) que ha
recibido la designacion de dispositivo innovador por la FDA. Adi-
cionalmente, se ha publicado en Behavioral and Brain Fucntions
que el metabolismo de la glutation-s- transferase (GST) juega un
papel en la etiologia y severidad del autismo. Conclusién: La
identificacion de estos biomarcadores en el autismo abren una
via prometedora en la prediccion y tratamiento del TEA.

3. SMITH-KINGSMORE SYNDROME — A PORTUGUESE NEU-
RODEVELOPMENTAL UNIT EXPERIENCE
Inés Ferreira Costa', Sara Soares'?, Leonilde Machado?,
Diana Gonzaga'?, Inés Vaz Matos'?, Catarina Prior'?
'Servico de Pediatria, Centro Materno Infantil do Norte,
Centro Hospitalar Universitario do Porto. 2Unidade de
Neurodesenvolvimento, Centro Materno Infantil do Norte,
Centro Hospitalar Universitario do Porto. 3Unidade de Neu-
rodesenvolvimento, Centro Hospitalar Tamega e Sousa
inesfcosta6 @ gmail.com

Introduction. Smith-Kingsmore syndrome (SKS) is a rare ge-
netic disorder with autosomal dominant inheritance, caused by muta-
tions of the MTOR gene on chromosome 1p36. The most consistent
findings are macrocephaly, overgrowth, global developmental delay
(GDD)/intellectual disability (ID) and seizures. Clinical Cases. Two
girls with SKS, aged 12 and 14 years old. One was born prematurely
at 25 gestational weeks; the other after an uneventful pregnancy.
Both had progressive congenital macrocephaly with delayed closure
of the anterior fontanelle. Their current height is above the 97th
percentile. None of them have major dysmorphisms. Attention deficit
and hyperactivity disorder (ADHD) and ID were diagnosed in both
girls, and one presented a concomitant Fabry disease. The mutation
was detected by exome sequencing in one of the patients and by an
overgrowth syndromes panel on the other, when they were 11 years
old. Conclusion. SKS is a rare genetic disorder with about 150 cases
reported worldwide. There is a high phenotypic similarity with other
syndromes associated with the mTOR pathway, which can lead to
underdiagnosis. The 2 cases followed at our Unit show macrocephaly,
overgrowth and ID, as reported in the literature. Although seizures are
reported in more than 75% of patients, none of our girls had epilepsy.
ADHD is described in about 11% of these children and, interestingly,
is present in both of our patients. We draw attention for this syndrome
hoping that it may contribute to earlier diagnosis and therefore allow
individual therapeutic intervention and genetic counselling to these
patients and their families..

4. ENCEFALITIS DE RASMUSSEN EN PACIENTE PEDIATRICO
Raquel Gonzalez Villén', Antonio Almagro Tello?, Antonio
Carmona Espejo?®
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Introduccidn. La epilepsia parcial continua es una forma de
estatus epiléptico parcial, con mioclonias repetidas que afectan
a un grupo muscular. Existen 2 grupos: sindrome de Kojew-
nikow (lesién en regién rolandica y dafo neuroldgico estable)
y el sindrome de Rasmussen, con inicio de crisis en pacientes
previamente sanos, comenzando con crisis parciales motoras
a las cuales rapidamente se asocian mioclonias. Caso clinico.
Nifio de 6 afos que presenta primera crisis epiléptica(CE) du-
rante el suefio, iniciando con llanto y mirada perdida, desviacion
de la comisura bucal y anartria. Sin antecedentes familiares ni
personales de interés. Segundo episodio al mes. Durante EEG
en suefio, episodio similar, con foco fronto-temporal derecho y
generalizacion secundaria. Inicia levetiracetam. Tercer episodio
al mes, presentando 4 episodios durante la noche, con rigidez
de miembro superior izquierdo (MSI) y posterior hipotonia. Las
crisis se hacen mas frecuentes, también en vigilia. Se cambia a
oxcarbacepina. Los padres notan deterioro del lenguaje y tem-
blor continuo de MSI, sugerente de epilepsia parcial continua
(EPC). A los 5 meses, acido valproico, quedando libre de crisis
15 dias. Posteriormente, reaparecen con cambio en el patrén
de CE, y presentando 13 CE en las ultimas 48 horas.Ante la
sospecha de sindrome de Rasmussen, se realizan pruebas
complementarias(VEEG, RM craneal y RM 3T) que apoyan el
diagndstico. Se inicia tratamiento con metilprednisolona en bolos
durante 5 dias, y posteriormente inmunoglobulinas intravenosas.
Al alta mejoria de su EPC de focalidad en MSI. Conclusiones.
La encefalitis de Rasmussen es una enfermedad lentamente
progresiva autoinmune inflamatoria del SNC. La etiologia es
desconocida, aunque tiene base autoinmune.

5. ADAPTEA: UNA INTERVENCION VIRTUAL ADAPTATIVA
PARA NINOS CON TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA
Luna Maddalon', Sergio C. Torres', Maria Eleonora Mi-
nissi', Amaia Hervas?, Soledad Gémez-Garcia®, Mariano
Alcahiz’
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Introduccién. El conjunto de habilidades que permiten
interactuar funcionalmente en el entorno social se denomina cog-
nicion social. Trabajar la empatia y la teoria de la mente (ToM) en
aquellas circunstancias en las que el funcionamiento social de un
individuo esta alterado podria ser util para la integracién social.
La cognicidn social es un aspecto critico de la intervencion TEA,
donde es necesario avanzar hacia soluciones mas personaliza-
das. Objetivos. Presentar el disefio de una intervenciéon adap-
tativa basada en realidad virtual y biomarcadores, para mejorar
habilidades de cognicion social en menores con TEA. Pacientes
y método. La intervencion estd dirigida a menores entre 6-8
afos con Cl > 85 y diagndstico TEA (grado 1). Consta de seis
pasos, con tres niveles de dificultad cada uno, fundamentados
bajo el paradigma cognitivo-conductual y ToM. Se trabajara:
reconocimiento emocional, toma de perspectiva, y creencias
cognitivas. Para potenciar un entrenamiento individualizado a
las necesidades de cada nifio, el sistema proporciona diferen-
tes refuerzos en funcién del rendimiento conductual. Ademas,
biomarcadores medidos durante la intervencién serviran para
adaptar la administraciéon de ciertos estimulos. Posibles efectos
de aprendizaje se minimizaran utilizando dos versiones paralelas
de la intervencién. Conclusiones. La metodologia descrita y el
tratamiento basado en RV se apoyan en fundamentos cientificos
que avalan el éxito en el tratamiento de los sintomas relacio-
nados con el autismo. Con este proyecto se pretende avanzar
en un tratamiento sobre cognicion social en poblacién TEA mas
individualizado, que mitigue la variabilidad en la administracion
de intervenciones en los pacientes.
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6. PACIENTE CON TDAH CON MALA EVOLUCION, ; CUANDO
SOSPECHAR QUE HAY ALGO MAS?
Maria Prados Alvarez', Juan Pedro Navarro Romero?, Saoud
Swafari Swafari
"Hospital Universitario Infanta Elena. ?Hospital Universitario
de Torrejon.
pradosalvarez @ hotmail.com

Introduccioén. Las dificultades curriculares y el TDAH es un
motivo de consulta frecuente en nifios y adolescentes. El diag-
néstico es clinico, fundamentado en la anamnesis, exploracion,
sintomas referidos por familia y escuela. Ademas, nos podemos
apoyar en valoraciones neurosicoldgicas y escalas de screening.
La indicacion de tratamiento y el tipo, se deben basar en las
dificultades individuales de cada paciente, la intensidad de los
sintomas y la evidencia cientifica. La comorbilidad en el TDAH es
muy frecuente y puede ser una de las causas de mal prondstico.
Caso clinico. Paciente de 7 afos remitida a consulta inicialmente
por dificultades atencionales y curriculares, con diagnéstico inicial
de TDAH. Evolucién progresiva a afectacién conductual severa
que conlleva multiples visitas médicas, cambios farmacoldgicos e
ingresos en hospitalizacion por agresividad. Seguimiento progre-
sivo por psiquiatria, psicologia, neurologia, genética, orientador
escolar y trabajador social, con diagndsticos de Trastorno de
conducta y posteriormente, discapacidad intelectual. Dada la mala
evolucién se amplia estudio etiolégico con RM craneal, estudio
metabdlico (normales) y CGH-arrays siendo compatible con:
Sindrome genético por duplicacion del cromosoma 22. Conclu-
siones. La comorbilidad es frecuente en el TDAH (70%), siendo
una asociacion frecuente la clinica psiquiatrica: trastornos de con-
ducta, el trastorno oposicionista desafiante y los desérdenes por
ansiedad y depresién En casos de evolucion térpida es necesario
replantearse el diagnéstico, la presencia de comorbilidad, la causa
etioldgica, asi como el manejo farmacoldgico, siendo necesario
un abordaje multidisciplinar.

7. EVALUACION DE LA IMAGEN CORPORAL EN ADOLES-
CENTES CON LA CONDICION DE TRASTORNO DEL
ESPECTRO AUTISTA (TEA) Y TRASTORNO DE LA CON-
DUCTA ALIMENTARIA (TCA).

Javier Pita de la Vega Garcia', Eva Davi Loscos?, Rebeca
Hernandez Anton?, Oriol Brugue Gonzalez*, Montserrat Her-
gueta Martinez®, Miguel Ragull Puig®.

'Enfermero Especialista en Salud Mental, CSMIJ Mataro.
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Dia I-J Salud Mental de Matard. “Trabajadora social, CSMIJ
Ocata y HDIJ de Salud Mental (Mataré). °*Cap d’area de
salud mental
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Introduccidn: Los problemas de alimentaciéon son comunes
en los jovenes con TEA, llegando a presentar segun los ultimos
estudios hasta un 25% una comorbilidad con TCA. Sin embargo,
no hay suficiente evidencia sobre el autoconcepto y la percepcion
de la imagen corporal. EI ISDC se emplea para medir la percepcion
de la imagen corporal. Este instrumento tiene en cuenta la medicion
subjetiva de partes del cuerpo y una medicion objetiva, mostrando
una silueta global y la diferencia entre ambas. Objetivo: Analizar
la percepcion de la imagen corporal y el autoconcepto de los ado-
lescentes con TEA y TCA MEDIANTE EL ISCD. Paciente y méto-
do: La muestra esta compuesta por 35 adolescentes (11 hombres
y 24 mujeres) con edades entre 13 y 17 afios y con diagndstico
de TEA que ingresan en hospital de dia infanto-juvenil de salud
mental. El 63,5% de la muestra tienen comorbilidad con TCA. La
evaluacion con el ISDC se realizé en las dos primeras semanas del
ingreso. Ademas se recogen otras variables como la edad, el sexo,
el tiempo de ingreso, la edad, el IMC y el dispositivo de procedencia
al hospital de dia de salud mental infanto-juvenil. Los resultados se
analizan utilizando el programa IBM SPSS Statistics. Resultados:
La percepcion de la imagen corporal se ve alterada en un promedio
de 14,30 cm respecto a la realidad. Desviacion estandar de 5,99
y error estandar promedio de 1,667. La media de sobreestimacion
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de la imagen corporal por diferencia de sexo es en hombres es
de 13,35 cm y en mujeres de 13,67 cm. En los adolescentes con
comorbilidad con TCA, la media de sobrestimacién de es de 15,53
cm. La diferencia entre adolescentes sin comorbilidad es de 1,94
cm. Conclusiones: Los pacientes con TEA sobrestiman su imagen
corporal sin mostrar diferencia relevante entre sexos. No diferencia
significativa con comorbilidad TCA. El ISDC constituye un instru-
mento que permite un abordaje especifico y amplia su intervencion
en trastornos como el TEA y el TCA.

8. PSEUDOTUMOR ORBITARIO A PROPOSITO DE UN CASO
EN PEDIATRIA DE ATENCION PRIMARIA
Antonio Almagro Tello', Raquel Gonzalez Villén?, Antonio
Carmona Espejo®
'Centro de Salud Nueva Malaga, ?Hospital Materno-Infantil
Virgen de las Nieves, Granada, *Hospital Universitario San
Cecilio, Granada.
almagroa069 @ gmail.com

Introduccidn. La enfermedad inflamatoria orbitaria idiopatica
(EIQI), también conocida como pseudotumor orbitario, es una pa-
tologia poco frecuente que puede afectar a todos los componentes
de la d6rbita o a cualquiera de los tejidos blandos: miositis, tenovi-
tis, dacrioadenitis, etc siendo la miositis la forma de presentacién
mas frecuente. En un 90% de los casos la afectacion es unilateral
y los pacientes generalmente presentan dolor ocular, aumentado
con el movimiento, y diplopia entre otros. Caso clinico. Nifia de 12
afios de edad acude a consulta de Atencién Primaria por diplopia
aguda, dolor ocular e hiperemia conjuntival de tres semanas de
evolucion. Presenta hiperemia conjuntival y hemorragia subcon-
juntival en zona de insercién de rectos horizontales, exotropia por
paresia del recto medio del ojo derecho. Solicitamos TAC craneal
con inflamacién de recto medio de probable origen inflamatorio.
Se inicia tratamiento con ibuprofeno y oclusiones alternas con
remisién de sintomatologia. Dias después reinicia diplopia con
paresia de recto lateral de ojo izquierdo, siendo derivada a Urgen-
cias Pediatricas, ingresando en medio hospitalario. En resonancia
craneal engrosamiento muscular de recto medio de ojo derecho y
del recto medio y lateral del ojo izquierdo, de aspecto inflamatorio.
Comienza corticoterapia con excelente evolucién. Conclusiones.
Es vital realizar un correcto diagnéstico diferencial, descartando
noxas de evoluciéon desfavorable (celulitis orbitaria, oftalmopatia
tiroidea, miastenia gravis, sarcoidosis, tumores...). Exige un alto
indice de sospecha para un diagndstico y tratamiento correcto.
En los casos leves se puede emplear AINEs pero el tratamiento
de primera linea son los corticoides sistémicos.

9. DISCAPACIDAD INTELECTUAL Y CRISIS EPILEPTICAS
GELASTICAS EN PACIENTE DE 11 ANOS
Daniel Hernandez-Torres, Ma. Guillermina Yanez-Téllez
Facultad de Estudios Superiores Iztacala, Universidad Na-
cional Autonoma de México.
daniel133e @ hotmail.com

Introduccién. La epilepsia gelastica es poco frecuente,
se caracteriza por episodios automaticos de risa forzada o
natural o una necesidad de reir que puede ser asociada con
sentimientos de alegria. La condicion puede ser asociada a
epilepsia del I6bulo temporal y presentar diferentes altera-
ciones cognitivas, e incluso, discapacidad intelectual. Caso
clinico. J. M. es un nifio de 11 afos 4 meses que fue envia-
do por neurologia pediatrica a evaluaciéon neuropsicoldgica,
derivado del diagndstico de epilepsia del I6bulo temporal con
manifestacion de crisis gelasticas, encontrandose en trata-
miento farmacolégico con valproato de magnesio y risperidona.
Habia presentado todos los hitos del desarrollo con desfase.
En el momento de la evaluacién obtuvo en la WISC IV un ClI
de 48 puntos, no habia adquirido las habilidades académicas
(lectura, escritura y matematicas), lo cual se confirmé con
la Evaluacion Neuropsicoldgica Infantil (ENI-2), ademas se
documentaron fallas en atencién, memoria y funciones eje-
cutivas. Presentaba también problemas de articulacion del
lenguaje. Mediante el Sistema de Evaluacién de la Conducta
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Adaptativa (ABAS-Il) se determind un muy bajo nivel de
conducta adaptativa. Conclusiones. Con base en la historia
clinica y los resultados de la evaluaciéon neuropsicoldgica se
establecié que J. M. cumplia con criterios diagnésticos acorde
al DSM-5 de discapacidad intelectual grave (secundaria a
epilepsia gelastica) y que comprometia su funcionalidad. Se
sugirié un programa de intervencion integral para desarrollar
los diferentes dominios cognitivos deficientes; actividades
que favorecieran su conducta adaptativa; terapia ocupacional
y de lenguaje.

10. ACTUALIZACION DEL ESTUDIO GENETICO EN PREESCO-
LARES CON TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA
Inés Gonzalez, Conxita Escofet, Montserrat Torras, Marta
Gaixa, Sara Vega, Aroa Gomez, Montserrat Guillamén
Centre de Desenvolupament Infantil i Atencié Preco¢ (CDIAP)
Parc Tauli. Hospital Universitari Parc Tauli. Corporacié Sa-
nitaria Parc Tauli de Sabadell.
igonzalez @tauli.cat

Introduccidn. Los avances en el conocimiento de la etiolo-
gia del trastorno del espectro autista (TEA) y la disponibilidad de
pruebas genéticas de nueva generacion permiten detectar altera-
ciones patogénicas en un porcentaje de casos cada vez mayor.
Objetivos. (1) Analizar los resultados del estudio genético en una
muestra de preescolares con TEA y (2) estimar en cuantos casos
se amplié el estudio genético (mediante un panel de genes disefa-
do para la discapacidad intelectual (D) y autismo y/o exoma), tras
obtener resultado negativo en el Array de hibridacién gendémica
comparada (Array-CGH). Se tuvo en cuenta tanto el género como
el nivel cognitivo para el andlisis de los datos. Pacientes y mé-
todo. Se analiz6 una muestra de 581 menores (1279 nifas y 454
nifos, ratio 1:3,5) con diagndstico clinico de TEA que recibieron
atencion diagndstico-terapéutica en el CDIAP y a los que se les
realizé Array-CGH. Resultados. Se realizaron 581 Array-CGH, de
los cuales 38 casos presentaron variantes patogénicas (6,5%). En
71 casos con resultado negativo, se amplié el estudio genético
en una o dos ocasiones (41 panel DI y 40 exoma). El panel DI
detect6 variantes patogénicas en el 9,8% (n = 4) y el exoma el
35% (n=14). En total se hallaron alteraciones patogénicas en 56
casos. En el grupo con variantes patogénicas se hallé6 un mayor
numero de nifas que en la muestra total, siendo la ratio de 1:2,1.
Asimismo, se hallé un mayor nimero de menores con discapaci-
dad intelectual (el 32%, frente al 10% encontrado en la muestra
total). Conclusiones. Ampliar el estudio genético en pacientes
con TEA aporta una mayor capacidad de diagndstico etioldgico,
principalmente en perfiles con mayor afectacion cognitiva.

11. EPILEPTIKA: UNA HERRAMIENTA DIGITAL BASADA EN
CIENCIA DE DATOS DE AYUDA AL CONTROL DE LA
EPILEPSIA REFRACTARIA EN POBLACION CON DISCA-
PACIDAD INTELECTUAL
Cristina Santamarina-Siurana', Vicente Cloquell-Ballester?,
Mila Fuentes-Albero®
'Escuela Técnica Superior de Ingenieros Industriales, Uni-
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de Valencia.
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Introduccidn. Las limitaciones adaptativas, sociales y prac-
ticas inherentes a la DI, suponen un reto al abordar la epilepsia,
especialmente cuando es refractaria a farmacos entiepilépticos
(FAE). La incapacidad del paciente para informar sobre los episo-
dios, antecedentes y consecuentes, conlleva mermas significativas
de su calidad de vida. Sin embargo, la situacién puede mejorar
si los cuidadores aprenden a observar y registrar los signos
relevantes y disponen de informacion sobre su estado antes de
interaccionar con él. Ello permite establecer pautas sobre como
ajustar las actividades diarias en funcién de dicha informacién.
Objetivos. Desarrollar una herramienta digital (EPILEPTIKA),
capaz de almacenar los registros de los episodios, antecedentes,
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consecuentes y FAE prescritos, y ofrecer informacion, en tiempo
real, sobre la intensidad y caracteristicas de los episodios diarios,
inferir posibles desencadenantes y mostrar la eficacia de los FAE.
Pacientes y método. Se ha desarrollado una App (multi-usuario/
dispositivo/contexto), valida para sistemas iOS/Android/PC, que
desarrolla las funciones descritas en los objetivos. Los registros
se realizan mediante una “seizure record form”. Se ha realizado un
pre-TEST con 5 pacientes durante 6 meses. Resultados. Mejora
de la calidad de vida de los pacientes, bien por disminucion de
los episodios, bien por facilitar un mejor ajuste farmacoldgico.
Conclusiones. Es necesario contrastar la herramienta con mues-
tras representativas pero ésta se configura como un instrumento
fiable, de ayuda al tratamiento de la epilepsia refractaria en DI.
Con respecto a su utilidad clinica, facilita el trabajo a los equipos
de apoyo e intervencion y la comunicacion “con” y “entre” profe-
sionales médicos.

12. CARACTERISTICAS NEU,ROPSICOLC')GICAS DE PACIEN-
TES MEXICANOS CON SINDROME DE KABUKI
Lorena Martinez-Sanchez'; Maria Guillermina Yanez-Téllez';
Alan Cardenas-Conejo?
"Facultad de Estudios Superiores Iztacala, UNAM. 2Servicio
de Genética, UMAE. Hospital de Pediatria “Dr. Silvestre Frenk
Freund”, Centro Médico Nacional S.XXI.
lore30stm @live.com.mx

Introduccién. El Sindrome de Kabuki (SK) es una enferme-
dad congénita, con una mutacién en el gen KMT2D o KDMB6A,
caracterizandose por 5 manifestaciones cardinales: rasgos faciales
tipicos, deficiencias en el crecimiento, discapacidad intelectual,
anomalias esqueléticas y dermatoglificas. Dada su baja inciden-
cia, 1:32,000 personas, la investigacion sobre sus caracteristicas
neuropsicoldgicas ha sido escasa. Objetivo. Describir las carac-
teristicas cognitivas, adaptativas y emocionales de una muestra
pediatrica en pacientes con SK. Pacientes y Método. Disefio
transversal descriptivo, analitico y retrospectivo (grupo control).
Participantes: 4 pacientes (2 hombres y 2 mujeres) de 8 a 17 afios
con diagndstico confirmatorio de SK a través de prueba molecular;
el grupo control estuvo pareado por edad y sexo. Instrumentos:
Para la parte cognitiva se aplicaron las escalas WISC-IV/WAIS-
IV, NEUROPSI Memoria y Atencién, BANETA, DTVP3, BRIEF-II,
TDAH-5 y ADI-R; para la parte adaptativa se utilizé ABAS-II;
finalmente para el aspecto emocional se aplicé el SENA. Resulta-
dos. Se encontré que los 4 pacientes dieron positivo a SK con la
variante KMT2D. Se observé un perfil de discapacidad intelectual
de leve a moderada en todos los pacientes; con mayor alteracién
en habilidades visuoespaciales, atencion, memoria, funciones
ejecutivas, escritura y calculo. También se informé aislamiento,
problemas de autoestima y regulacién emocional, asi como dé-
ficits en habilidades adaptativas; en la parte conceptual, social y
autocuidado. Conclusiones. Los pacientes con SK cursan con
discapacidad intelectual, problemas adaptativos y emocionales.

13. AUMENTO DEL DIAGN()STICO TARDIO DE MUJERES
AUTISTAS Y LA DETECCION PRECOZ DE NINAS: ANALI-
SIS DE LOS PRIMEROS DIAGNOSTICOS DE TEA EN UN
CENTRO SANITARIO DEL 2017 AL 2022.
Naiara Minto de Sousa, Maria Angeles Sirera Conca, Luis
Abad Mas
Centro de Desarrollo Cognitivo Red Cenit, Valencia.
naiaraminto @ redcenit.com

Introduccién. La presentacion de la sintomatologia autista
en las chicas es distinta, asociandose al infra-diagnéstico y a
una disminuida calidad de vida/diversos trastornos emocionales
asociados en mujeres autistas no diagnosticadas. Objetivos.
Analizar la distribucién, en cuanto al género y la edad, de los
primeros diagndsticos de TEA realizados en un centro sanitario
especializado en el diagndstico y tratamiento de trastornos del
Neurodesarrollo en Valencia, a lo largo de los ultimos 5 afios.
Pacientes y método. Se han contabilizado los primeros diagnés-
ticos de TEA por afio (2017 al 2022; n = 319 diagndsticos). Se ha
analizado: 1) El porcentaje de diagnoésticos tardios (mayores de
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16 afios)/total; 2) El porcentaje de mujeres/adultos; 3) El porcen-
taje de detecciones precoces (menores de 31 meses: Médulo T/
ADOS-2)/total; 4) El porcentaje de nifas/detecciones precoces.
Resultados. 1) Aumento significativo en 2022 en la busqueda del
diagndstico tardio por adultos (n = 14; 25% total). 2) Las mujeres
empezaron a buscar el diagnéstico en el centro a partir del 2020,
correspondiendo a un 71.4% de los diagndsticos tardios en 2022
(n = 10). 3) La deteccion precoz se mantuvo sobre la media a
lo largo de los cinco afios (M = 25.3%), excepto en el afio 2020
(48.4%). 4) El diagndstico precoz de nifas presenta una tendencia
de aumento (7.6% en el 2017; 22.2% en el 2022). Conclusiones.
Se observé un aumento en el diagndstico del autismo femenino,
sobre todo en adultas. Hay que seguir concienciando a la po-
blacién y mejorando la formacion de los profesionales sobre el
diagnostico del autismo femenino.

14. EVALUACION DE LENGUAJE FIGURATIVO EN LA ALTA
CAPACIDAD INTELECTUAL
Lourdes Viana Saenz', M? Luz Urraca Martinez', Ignasi
Navarro | Ferrando?
"Universidad de La Rioja. ?Universitat Jaume |.
lourdes.viana @unirioja.es

Introduccion. El conocimiento sobre la naturaleza, manifes-
tacién y procesos de identificacion de la Alta Capacidad Intelectual
(ACI) adolece de la precisién que permita la expresion éptima
del potencial postulandose la necesidad de una investigaciéon
interdisciplinar en neurociencia, genética, psicologia, lenguaje o
educacion. Objetivos. Construcciéon de un cuestionario sobre la
comprension de ironias orales que permita el estudio del desa-
rrollo del lenguaje figurativo en la ACI y mejorar la fiabilidad de
los diagndsticos de ACI. Método. Trabajo interdisciplinar entre
psicélogos vy linglistas que permite: a) establecer un marco ge-
neral; b) definicion operativa de la variable a estudiar (ironia); c)
especificaciones del instrumento (soporte de administracion, tipo
de aplicacién, vocabulario, rango de edades, tipo de items...),
d) construccion de los items y e) estudio piloto (cualitativo y
cuantitativo). Resultados. Cuestionario de lapiz y papel de apli-
cacion grupal compuesto por diez historietas que abordan ironias
explicitas e implicitas, simples y compuestas y con marcadores
adverbiales o no. Cada una de ellas se analiza mediante seis
preguntas con cinco alternativas de respuesta (tipo Likert) para
conocer la comprension de las expresiones de ironia. El rango
estimado de edad de aplicacion es de 7 a 16 afos. El estudio
piloto refind los items mediante la deteccién de errores linglisticos,
adaptacion de la naturaleza de las historietas a la realidad de las
edades indicadas y examiné la estructura dimensional del mismo.
Conclusiones. El cuestionario se postula como un instrumento de
estudio del desarrollo del lenguaje figurativo en la ACI a la espera
de su validacion y generalizacion.

15. VIABILIDAD DE UN PROGRAMA DE PROMOCION DE LA
SALUD GINECOLOGICA EN JOVENES CON TEA Y NECE-
SIDADES DE APOYO SIGNIFICATIVAS
Maria Garrido-Salcedo’, Helena Gandia-Abellan', Laura
Hijos?

'Federacion Autismo FESPAU/Universidad Auténoma de
Madrid, Espana; ?APNA-CEE Leo Kanner, Espana.
m.garrido @fespau.es

Introduccion. Los canceres ginecoldgicos tienen alta in-
cidencia en mujeres (REDECAN, 2021). Las mujeres con TEA
y Necesidades de Apoyo Significativas (NA) (alta severidad del
trastorno, discapacidad intelectual y trastornos del lenguaje aso-
ciados) no acuden de forma regular al ginecélogo (FESPAU,
2019) La ausencia de apoyos ajustados en el entorno sanitario,
las particularidades sensoriales del mismo y la historia previa de
aprendizaje pueden dificultar su acceso a la atencion ginecoldgica.
En 2019 se crea un Programa de Habituaciéon Ginecoldgica para
Mujeres con TEA y NA (PHG). Objetivo. testar la viabilidad de la
primera fase de implementacion del PHG. Pacientes y método.
13 mujeres con TEA con NA. Rango de edad 12-31 (media: 22).
Medidas de viabilidad: aceptabilidad (utilidad percibida por parte
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de los profesionales), facilidad de implementacién (practicas
completadas), satisfaccion de participantes y profesionales. Re-
sultados. Las entidades participantes perciben como util el PHG.
76% de las participantes completan las practicas alcanzando la
Fase I. Nivel de satisfaccion alto de los profesionales (media: 9,
escala Likert 0-10). Las participantes se muestran satisfechas con
el PHG. Conclusiones. El programa de prevencion es percibido
como una guia practica y util para profesionales y familias que
genera un impacto significativo en la calidad de vida de las jovenes
con TEA y NA. Es necesario dedicar tiempo y recursos a valorar
las necesidades de cada uno de los agentes implicados en el PHG
para eliminar las barreras encontradas. Se aumentara la red de
trabajo y se implementara el PHG completo testando su viabilidad.

16. TRATAMIENTO DE NEUROMODULACION MEDIANTE tDCS
EN ATAXIA CEREBELOSA INFANTIL: CASO CLINICO
M2 Angeles Idiazabal', Montserrat Palau-Baduell’, Galit Fie-
rro', Elvira Salazar-Lépez 2, Alfons Macaya®
Instituto Neurocognitivo INCIA. Unidad de Estimulacion
Cerebral No Invasiva. Barcelona (Espafa);  Ifap Service-
Institut fiir Arzte und Apotheker GmbH. Mdnich (Alemania);?
Servicio de Neurologia Pedidtrica. Hospital Universitario Vall
d’Hebron. Barcelona (Espana).
instituto.incia @ gmail.com

La ataxia espinocerebelosa tipo 5 (SCA5) es una enferme-
dad ultrarara de base genética autosémica dominante, asociada
a mutaciones en el gen SPTBN2. La estimulacién transcraneal
con corriente directa tDCS es capaz de inducir cambios en la
excitabilidad cortical con efecto neuromodulador y favorecedor
de la plasticidad cerebral. Varén de 5 afios con ataxia espinoce-
rebelosa tipo 5 (SCA5) mutacién de novo ¢.794A>T (p.D265V)
en el gen SPTBN2 congénita no progresiva. De inicio en el
primer afo de vida que cursa con hipotonia, retraso motor y
déficit del lenguaje. Se aplica tDCS bipolar cerebelo-espinal
2mA de 30 minutos, en primera instancia, un total de 23 sesio-
nes, 2 sesiones por dia simultaneas a estimulacién cognitiva y
motora. Pasado 8 meses, se realiza tratamiento de manteni-
miento domiciliario simultaneo a las sesiones de fisioterapia y
logopedia con un total de 25 sesiones, una al dia. Las mejoras
clinicas observadas post-tratamiento tDCS son mejor posicion
en bipedestacién, cadencia de los pasos mas regular, dinamica
y coordinada. Mejoras en las reacciones de enderezamiento y
equilibrio; control del tronco y pélvico, manipulacién bimanual y
coordinacion 6culo-manual. Mejora considerable en la intencion
y fluidez de la conversacion. Colabora en las tareas de vestido/
desvestido mas eficazmente. Avance en la marcha que le permite
llevar con mayor facilidad un andador sin ayuda. Los efectos se
mantienen pasado 9 meses del tratamiento inicial. La tDCS es
segura y bien tolerada. Se muestra como posible herramienta
terapéutica para ataxia infantil con mejoria clinica en lenguaje,
equilibrio y control motor y postural.

17. REHABILITACION NEUROPSI(}OL()GICA EN UN ADULTO
JOVEN CON TDAH, DEPRESION MAYOR Y SINTOMATO-
LOGIA PSIQUIATRICA ASOCIADA
Alan Alberto Macias Flores, Ana Natalia Seubert Ravelo, Ma.
Guillermina Yanez Téllez
Unidad Interdisciplinaria en Ciencias de la Salud y Educa-
cion, Facultad de Estudios Superiores Iztacala. Universidad
Nacional Autonoma de México.
ana.seubert@gmail.com

Introduccién. El TDAH en la edad adulta frecuentemente
se presenta en comorbilidad con otros trastornos psiquiatricos,
conduciendo a un deterioro cognoscitivo, emocional y conductual
que afecta el funcionamiento diario de la persona que lo presenta.
Sin embargo, existen pocos programas de intervencion neuropsi-
coldgica comprehensivos para esta poblacién. Objetivo. Evaluar
la eficacia de un programa de telerrehabilitaciéon integrado por
estrategias cognitivo-conductuales, estrategias compensatorias,
modificacion conductual, entrenamiento en habilidades cognitivas
y estrategias de suefio, aplicado en un adulto con TDAH, para
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mejorar su funcionamiento diario y calidad de vida. Método. El
paciente fue un varén de 24 afios con TDAH, depresién mayor y
sintomatologia psiquiatrica asociada. Diversas escalas, inventarios
y cuestionarios de autorreporte mostraron problemas importantes
en actividades de la vida diaria de naturaleza atencional, mnésica
y ejecutiva, en su salud del suefio y mdltiple sintomatologia psi-
quiatrica asociada. Se desarroll6 y aplicé un programa de rehabili-
tacion neuropsicoldgica en linea, el cual consté de 20 sesiones de
90 minutos cada una. Se us6 el método estadistico de Crawford &
Howell para comparar los puntajes pre y post tratamiento con un
grupo control. Resultados. Al finalizar el programa existié una nor-
malizacion respecto al grupo control en actividades demandantes
de atencion, habilidades mnésicas y de inhibicién; de planificacion
y organizacién de su espacio personal. También existié mejoria
en salud del suefo y en la sintomatologia psiquiatrica comdrbida.
Conclusién. El programa de telerrehabilitaciéon mostré eficacia,
observando mejoria en actividades de su funcionamiento diario y
en la sintomatologia psiquiatrica.

18. CQGNICION SOCIAL EN ADULTOS CON TRASTORNO POR
DEFICIT DE ATENCION/HIPERACTIVIDAD Y TRASTORNO
DE LA PERSONALIDAD ANTISOCIAL
Rosario Melina Sanchez Adame, Ana Natalia Seubert Ravelo,
Ma. Guillermina Yanez Téllez
Unidad Interdisciplinaria en Ciencias de la Saud y Educa-
cion, Facultad de Estudios Superiores Iztacala. Universidad
Nacional Auténoma de México.
ana.seubert@gmail.com

Introduccioén. El trastorno por déficit de atencién/hiperac-
tividad (TDAH) es comun en adultos, con una prevalencia de
2.8%(Fayyad et al., 2017), y en alrededor del 50% de los casos,
se presenta comodrbido con trastornos de personalidad. Padecer
TDAH se considera un predictor del desarrollo de trastorno de la
personalidad antisocial (TPA). Por separado, ambos trastornos
suelen presentar fallas en la cognicidn social, especificamente en
la capacidad de mentalizacion; sin embargo, pocos estudios eva-
ldan la mentalizacién cuando ambos trastornos estan presentes.
Objetivo. Describir y comparar la cognicién social de adultos con
cribado positivo para TDAH con y sin cribado positivo para TPA.
Se incluyeron 78 participantes de entre 18 y 57 afios, divididos en
cuatro grupos segun sus resultados en las pruebas Wender Utah
Rating Scale, Adult Self-report Rating Scaley Psychological As-
sessment Inventory: grupo control sin sintomatologia psiquiatrica
(n = 16), grupo con TDAH sin sintomatologia psiquiatrica (n = 16),
grupo con TDAH+TPA (n = 14) y grupo con TDAH + TLP(trastorno
limite de la personalidad; n=32). Resultados. Los grupos fueron
comparables en sexo, edad y escolaridad. ElI grupo TDAH+TPA
presentd una peor capacidad de mentalizacion global (k = 11.94
p = .008) y de comprensiéon emocional (k = 7.87p = .049) que los
demads grupos. Conclusién. Si bien los adultos con TDAH sin
comorbilidades y TDAH+TLP muestran fallas en mentalizacion y
comprensiéon emocional, las personas con TDAH+TPA demuestran
mayor afectacion.

19. DIFERENCIAS EN EL PROCESO DIAGNOSTICO Y SINTO-
MATOLOGIA DE HOMBRES Y MUJERES CON TRASTORNO
DEL ESPECTRO AUTISTA. ANALISIS DE LAS CONDUCTAS
AUTOLITICAS DE UNA MUESTRA DE ADOLESCENTES
CON TEA EN REGIMEN DE HOSPITALIZACION EN UN
CENTRO TERAPEUTICO.

Berta Massaguer Bardaji'i2, Antoni Grau Tourifio!, Tary
Gomez Hinojosa?

"Unidad de Neurodesarrollo ITA Especialistas en Salud Men-
tal. 2Facultat de Psicologia, Ciéncies de I'Educacio i 'Esport
Blanquerna.

bmassaguer @itasaludmental.com

Introduccién. El Trastorno del Espectro Autista (TEA) es
un trastorno complejo y altamente heterogéneo, en lo que re-
fiere a la etiologia como en la manifestacion y evolucién de los
sintomas. En este sentido, existen diferencias significativas en la
presentacion de la sintomatologia autista segun el género y que
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interfieren a la hora de realizar un diagndstico. Las mujeres con
diagndstico de TEA a menudo estan infradiagnosticadas o bien
reciben diagndsticos erréneos previos al diagnéstico de TEA.
Objetivos. Analizar las diferencias en el proceso diagndstico
de los adolescentes de la muestra, con la finalidad de indagar
si existe una edad diagndstica mas tardana en las mujeres,
ademas de conocer las caracteristicas especificas en cuanto a
la sintomatologia, concretamente en relacion a las conductas
autoliticas. Pacientes y método. Muestra de 46 pacientes con
diagnostico de TEA de entre 14 y 17 afios que realizan trata-
miento en régimen de hospitalizacién completa en un centro
terapéutico. Se han analizado las diferencias en cuanto a la
edad del diagndstico, y se ha observado y analizado su sinto-
matologia clinica, concretamente en relacién a las conductas
autoliticas, su funcién y aspectos sensoriales, administrando
varios test estandarizados: ISAS y AASP. Resultados. Se
objetiva una diferencia de 5-7 afios en los adolescentes de la
muestra a la hora de recibir el diagnéstico de TEA, indicando
que las chicas reciben el diagnéstico mas tarde. Ademas, las
chicas de esta muestra han realizado hasta 3 veces mas, in-
gresos previos en unidades psiquiatricas. El 52% de la muestra
presenta conductas autoliticas. Un 39% son chicas y un 13%
chicos. Los resultados de los test indicarian que la funcién de
la autolesion varia entre los chicos y las chicas con TEA, asi
como su existen diferencias en su perfil sensorial. Conclu-
siones. Los resultados obtenidos no son significativos puesto
que no son generalizables. Aun asi, indicarian que existe un
diagnostico tardio en chicas con TEA, ademas de diferencias
en cuanto a la funcién de las conductas autoliticas, entre chicos
y chicas adolescentes con diagndstico TEA.

20. COMORBIDITIES IN CHILDREN AND ADOLESCENTS WITH
AUTISM SPECTRUM DISORDER
Teresa Tavares', Joana Queirés', Dora Sousa', Sara
Soares'?, Inés Vaz Matos'?, Catarina Prior'?, Diana Gon-
zaga'?
"Pediatric Department, Centro Materno Infantil do Norte, Cen-
tro Hospitalar Universitario do Porto. 2Neurodevelopmental
Unit, Pediatric Department, Centro Materno Infantil do Norte,
Centro Hospitalar Universitario do Porto
teresa25tavares @ gmail.com

Introduction. Autism Spectrum Disorder (ASD) is a prevalent
neurodevelopmental disorder with common comorbidities, which
may have great impact both on clinical management and child and
family functioning. Objectives. To evaluate the prevalence and
describe comorbidities in pediatric patients with ASD. Methods.
Observational retrospective study of children and adolescents with
ASD followed in the Neurodevelopmental Unit of a level 3 hospital.
Data were abstracted from clinical files. Results. 233 patients were
included, 189(81.1%) were male, median age of 6.3 years (IQR:
4.6-10.3 years). Global development delay/Intellectual disability
was present in 205(88.4%) and 75(32.2%) of the patients were
non-verbal. ADHD was found in 60(25.8%), developmental coordi-
nation disorder (DCD) in 15(6.4%) and tic disorder (TD) in 14(6%).
Psychiatric disorders namely disruptive, impulse-control and conduct
disorders (DICD) in 39(16.7%) and anxiety disorder (AD) in 4(1.7%).
Sleep disorders (SD) occurred in 49 (21%) and sensory processing
disorder (SPD) in 199(85.4%). Sixteen (6.9%) had epilepsy and
14(6.1%) gastrointestinal (Gl) problems. DICD were more frequent
in girls (p = 0,038). Teenagers and school-aged children were more
likely to have ADHD, DCD, TD, DICD and AD, than pre-schoolers.
Conclusion: Neurodevelopmental and psychiatric disorders (namely
DICD and AD), as well as SD, SPD, epilepsy and Gl problems
were common comorbidities in our ASD sample, as described in
literature. The reported prevalence of comorbidities varies widely.
In our study most comorbidities have shown to be more prevalent
in older patients. Authors wish to highlight the importance of early
recognition of ASD comorbidities to provide more specific and
individualized intervention and improve the outcome.
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21. DISCREPANCIAS ENTRE EL DEFICIT COGNITIVO Y LA
PERCEPCION DE LOS PADRES EN TRASTORNOS DEL
NEURODESARROLLDO.

Carolina Sarrate-Costa', Sara de Andrés-Garcia?, Inés Soro-
Conde?, Luis Moya-Albiol', Angel Romero-Martinez'
'Departamento de Psicobiologia, Universitat de Valéncia;
2Departamento Neuropsicdloga, Limbic Neurorehabilitacion.
carolina.sarrate @uv.es

Introduccién. La efectividad de los tratamientos de neu-
rorrehabilitacién depende del establecimiento de objetivos
funcionales realistas acordes a las alteraciones cognitivas y
necesidades personales y contextuales del nifio/a. Para ello
se debe evaluar los déficits cognitivos en los nifios (pruebas
neuropsicoldgicas) y las limitaciones en su vida diaria (escalas
de autoinforme rellenadas por los padres). Sin embargo, la
literatura cientifica muestra discordancia entre los resultados
de las evaluaciones y las percepciones del desarrollo cogni-
tivo informadas por los padres. Objetivos. Analizar si existen
diferencias entre las puntuaciones en el nivel de desarrollo
cognitivo objetivo de los nifios y la percepcion de sus padres
(escala Merrill-Palmer-R (MP-R) y Perfil de Desarrollo-3 (DP-3)
respectivamente). Pacientes y método. 33 nifios de entre 1y
6 afios con diferentes trastornos del neurodesarrollo que fueron
evaluados con el MP-R mientras sus padres rellenaban el DP-3.
Resultados. Las puntuaciones difirieron significativamente en
los percentiles reportados ((33) = 2.19, p = 0.036), mostrando
el DP-3 puntuaciones considerablemente mas elevadas (21.42 +
26.19) que el MP-R (11.46 + 22.75). Discusién. Los resultados
reflejan que los padres percibieron menor déficit cognitivo que
el reportado mediante las pruebas neuropsicolégicas. Por ello,
es necesario la evaluacion integral, asi como la psicoeducacién
con las familias para conseguir una percepcion realista del nifio
que facilite el establecimiento de objetivos de tratamiento, su
abordaje y generalizacion.

22. TERAPIA ABA PARA TRASTORNOS DEL ESPECTRO
AUTISTA. A PROPOSITO DE UN CASO.
Maria Gil Azkue, Marta Diez Gonzalez, Idoia Arias Revuel-
ta, lzargi Lacunza Areta, Iratxe Gonzalez Amor, Arantzazu
Herran Boix
Unidad de Salud Mental Infanto-Juvenil. Red de Salud Mental
Araba
mariagilaz @ hotmail.com

Introduccion. Los trastornos del espectro autista (TEA)
son entidades que generan discapacidad. Diversas interven-
ciones psicofarmacoldgicas y psicosociales modulan algunas
de las alteraciones comportamentales asociadas y mejoran
la calidad de vida de las personas afectadas y de sus cuida-
dores. La terapia ABA (Applied Behavior Analysis) es una de
las intervenciones psicosociales mas conocidas, y se basa
en la promocidn de conductas adaptativas y la supresién o
disminucién de aquellas que resultan perturbadoras. Utiliza el
refuerzo positivo y negativo a través de una adecuada vincu-
lacién afectiva. Caso clinico. Nifio de 7 afios con diagnéstico
de TEA. Presenta sintomatologia florida que interfiere en su
funcionalidad y una evolucién térpida a pesar de diversos en-
sayos farmacolégicos, con los que ademas aparecen efectos
secundarios que limitan su administracion. Inicia terapia ABA,
a través de la cual se consigue disminuir la hiperactividad
e inquietud motora y aumentar su capacidad atencional, lo
que facilita también el acceso a los aprendizajes en su aula
estable de referencia, mejorando su funcionamiento verbal,
intelectual y social. Conclusiones. Una intervencion multidis-
ciplinar, con la combinacion de intervenciones farmacoldgicas
y psicosociales aumenta la probabilidad de eficacia en TEA,
ya que, debido a su condicién de trastornos multifactoriales,
deben ser tratados desde diferentes enfoques en beneficio
del paciente.
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23. EL DIBUJO COMO MEDIO DE EXPRESION EN LOS NINOS
CON TEA. A PROPOSITO DE UN CASO.
Marta Diez Gonzalez, Maria Gil Azkue, Arantzazu Herran
Boix, Irache Gonzdlez Amor, lzargi Lazunza Areta, ldoia
Arias Revuelta
Unidad de Salud Mental Infanto-Juvenil. Red de Salud Mental
de Araba.
martal10martal0@gmail.com

Introducciodn. Las personas con TEA presentan dificultades
en la comunicacion tanto verbal como no verbal. Los dibujos cons-
tituyen una forma de comunicacién no verbal. En personas con
TEA, ademas, puede ser un medio de comunicacién esencial para
expresar sus sentimientos y pensamientos. Caso clinico. Varon,
8 afios, diagnosticado de TEA, con limitaciones en la comunica-
cion verbal. Sus padres consultan con terapeuta porque perciben
que se encuentra preocupado pero debido a su limitaciéon en la
expresion verbal desconocen el motivo. En terapia se utiliza la
herramienta del dibujo como medio de expresion, siendo capaz el
niflo de comunicar a través del mismo sus preocupaciones. Con-
clusiones. Realizar actividades artisticas, como el dibujo, mejora
el desarrollo en el TEA, facilitando la comunicacién, potenciando la
creatividad y la imaginacion. El dibujo constituye una herramienta
facilitadora en el abordaje terapéutico de personas con TEA.

24. ALTERACIONES DEL NEURODESARROLLO COMO FAC-
TOR PREDISPONENTE DE PSICOSIS. A PROPOSITO DE
UN CASO.
Helena de Diego Martin', Angela Osorio Guzman', Maria del
Rosario Hernando Segura’, Rocio Gordo Seco’, Marta Diez
Gonzalez?, Nuria Hostalrich Llopis’
'Unidad de Salud Mental-Infanto-Juvenil. Complejo Asisten-
cial Universitario de Burgos; 2Unidad de Salud Mental-Infanto-
Juvenil. Red de Salud Mental de Alava.
dediegohelena @gmail.com

Introduccién. Las alteraciones del neurodesarrollo se en-
cuentran entre uno de los factores predisponentes de psicosis.
Caso clinico. Se trata de un paciente varon de 15 afios con ante-
cedentes de consulta en neuropediatria a los 3 afios por retraso en
la aparicion del lenguaje. Se aporta evaluacion psicopedagogica
del centro escolar donde se concluye CIT de 84. Ademas, se in-
dica que el paciente presenta necesidades educativas especiales
asociadas a un Trastorno del desarrollo del lenguaje. No presenta
alteraciones en el embarazo ni otras alteraciones en el desarrollo
temprano. Ingresa en la Unidad de Hospitalizacién breve (UHB)
por sintomatologia de 6 meses de evolucion consistente en difi-
cultades de socializacion, alteraciones significativas de conducta
y clinica de corte psicético con ideacién delirante de perjuicio,
autorreferencialidad y alucinaciones auditivas, entre otros. No se
evidencia consumo de téxicos en sistematico de orina. Se realiza
RM craneal, que no presenta alteraciones. Se inicia tratamiento
con Aripiprazol hasta 20 mg diarios que finalmente es sustituido
por Risperidona 4 mg diarios por falta de mejoria clinica. De forma
progresiva va presentando remisiéon de la sintomatologia psico-
tica, por lo que es dado de alta. A la vista de los resultados de
la evaluacién cognitiva se identifica que el paciente es altamente
vulnerable e influenciable; y por ello, con un elevado riesgo de
consumo de sustancias. Conclusiones. En adolescentes con
un primer episodio psicético pueden describirse alteraciones
en el neurodesarrollo. Es por ello, que reconocer precozmente
estos factores permite identificar a aquellos pacientes con mayor
vulnerabilidad.

25. CNVs15q13.3-UNA REGION CON IMPORTANTE IMPACTO
EN LOS TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO
Ana Miguel Capela', Sara Soares?, Inés Vaz Matos?, Diana
Gonzaga?, Catarina Prior?
'Unidade de Genética Médica, Centro de Genética Médica
Jacinto Magalhaes, Centro Hospitalar Universitadrio do Porto;
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2Unidade de Neurodesenvolvimento - Servico de Pediatria,
Centro Materno-Infantil de Norte, Centro Hospitalar Univer-
sitario do Porto.

anacapela.genetica @ chporto.min-saude.pt

Introduccion. Las alteraciones en el niumero de copias
(CNVs) causan microdeleciones (del) o microduplicaciones (dup)
cromosoémicas que pueden manifestarse como trastornos del neu-
rodesarrollo (TND), como es ejemplo la region 15q13.3 (BP4-BP5).
El Del15q13.3 puede caracterizarse por Retraso Global del Desar-
rollo/Trastorno del Desarrollo Intelectual (TAG/TDI), Trastorno del
Espectro Autista (TEA), Trastorno por Déficit de Atencién e Hipe-
ractividad (TDAH) y/o Trastornos del Comportamiento, con o sin
dismorfismos asociados, con penetrancia incompleta. Dup15q13.3
tiene un riesgo de desarrollar patologia de ND, su patogenicidad
esta en discusion. Tanto el neurodesarrollo como el fenotipo fisico
son inespecificos y muy variables. Casos clinicos. Los autores
presentan 5 casos con CNVs en la regiéon 15913.3: 3 casos con
del, 2 con diagndstico de TDI con TDAH asociado y 1 con TEA
con TDI asociado; 2 casos con dup, 1 con diagnéstico de TEA
y TDAH, y 1 con diagnéstico de TDAH. La mediana de edad de
remisién era de 5 ahos y el 80% eran varones. Conclusiones.
En nuestra muestra de pacientes con del15q13.3 el fenotipo del
neurodesarrollo concordaba con el descrito en la literatura. En los
pacientes con dup15q13.3 se requieren mas investigaciones para
el esclarecimiento etioldgico. Los autores pretenden destacar la
importancia de reconocer el espectro del fenotipo del neurode-
sarrollo y del comportamiento de las CNV 15913.3, con el fin de
permitir un diagnéstico y una intervencion precoces, orientar el
seguimiento y la evolucién de los pacientes, asi como proporcionar
asesoramiento genético a los pacientes y a sus familias

26. SEVERE DEVELOPMENTAL DELAY AND EPILEPSY - A
Diagnosis to Consider
Teresa Cachada Baptista’, Marta Ayres Pereira', Manuel
Lima Ferreira’, Sara Soares', Leonilde Machado'
'Pediatrics/Neonatology, Centro Hospitalar do Tamega e
Sousa, Penafiel, Portugal.
atscbaptista @ gmail.com

Introduction. Angelman Syndrome is a severe neurode-
velopmental disorder caused by the dysfunctional maternal UB3
A gene, mainly due to a maternally derived 15q11-q13 deletion.
The prevalence is estimated as 1 in 12 000-20 000 live births.
It’s characterized by marked developmental delay as speech im-
pairment, movement abnormalities (including tremor) and happy
demeanor. Severe epileptic seizures are present in 80-90% of the
patients. Case’s description. Male, 7 years old, without relevant
family, prenatal or perinatal history. Referred to the Neurodevel-
opment consultation at 23 months-old due to global psychomotor
development delay, predominantly in the language and gross
and fine motor skills. Regarding facial dysmorphia, he presents
protruding ears, open mouth with hypersialorrhea and hands
with thick palmar region. Associated with congenital strabismus,
ataxic gait, minor trauma fracture, sleep disturbance, auditory
hypersensitivity, aggressiveness and seizures. Cranioencephalic
magnetic resonance imaging and metabolic study didn’t reveal
alterations. Electroencephalogram showed generalized bursts
of delta activity associated with epileptiform activity. Genetic
study revealed angelman syndrome due to paternal uniparental
isodisomy. Multidisciplinary pediatric follow-up by Neurodevelop-
ment, Neuropediatrics, Pedopsychiatry, Ophthalmology, Genet-
ics and Pediatric Surgery. Under physical therapy, speech and
occupational therapy, hydrotherapy and integrated into a multi-
disability unit. Medicated with risperidone, sodium valproate and
levomepromazine. Discussion. Angelman Syndrome should be
considered as a diagnostic hypothesis in child with severe de-
velopement delay and early childhood onset epileptic seizures .
The evaluation and follow-up should be multidisciplinary, taking
into account the multisystemic involvement
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27. INTERVENCION VIRTUAL: CASOS PRI-'\CTI,COS REALIZAN-
DO INTERVENCION CON REHABILITACION VIRTUAL
Kornélia Borsés-szabd, Zolyan borsés
FUVANE (Fundacién de la Comunidad Valenciana para la
Neuro-rehabilitacion).
kornelia.fuvane @ gmail.com

Introduccidn. La tecnologia de rehabilitacién y asistencia hace
referencia a las herramientas, los equipos o los productos que pueden
ayudar a las personas con diversidad funcional a completar con éxito
actividades. Se puede utilizar como herramienta complementaria de
la rehabilitacién pero también nos sirve obtener informacion objetiva
y medible para analizar, medir y documentar los cambios de los
pacientes. Objetivos. Valorar los cambios durante las actividades
la intervenciéon como en RV. Analizar las ventajas de esta forma
de trabajar (Educacion Conductiva con RV). Observar los avances
en los pacientes. Pacientes y método. Grupo de control: 9 nifios
con PCI subtipo mixto. GMFCS de | a V., edad entre 10 y 18
afos. Principales areas trabajadas: Equilibrio, Rango articular de
los MMSS, Rango articular de los MMII, Desplazamientos, Coor-
dinacion, Control corporal, Resistencia. La aplicacién de RV nos
permite ajustar cada ejercicio. Ajustes: velocidad/tiempo/planos
del movimiento, bloquear/desbloquear miembros, elegir posicion.
Resultados. Aumento de estabilidad en bipedestacion. Mejoria
de precision de MMSS. Mantiene estado de control corporal en
sedestacion. Ejecucién mas precisa de los movimientos comple-
jos. Aumento del movimiento articular. Conclusiones. Durante la
intervencion de EC como en otras terapias también, necesitamos
herramientas validas y fiables que nos proporcionan y demuestran
resultados tangibles. Tecnologia + intervenciéon = Objetivos mas
individualizados = mas calidad.

28. NUEVO METILFENIDATO HIDROCLORURO DE 12 HORAS
DE ACCION Y SU BIOEQUIVALENCIA TERAPEUTICA
Roberto Gomeni', Ruben Urbano?, Esteban Gergic?, Adrian
Reyes?, Maria Angeles Pérez de la Cruz?

'Departamento I&D, Pharmacometrica, Longcol, La Fouillade,
Francia; 2 Departamento I&D Insud Pharma, Madrid, Espana.
cagla.defterali@exeltis.com

Introduccién. Se ha desarrollado una nueva galénica
de metilfenidato hidrocloruro en comprimidos redondos bicon-
vexos de liberacion prolongada de 18 mg, 27 mg, 36 mg y 54
mg. Objetivos. Estimar y comparar tanto la bioequivalencia
como la respuesta clinica esperada (definida por las puntua-
ciones clinicas de SKAMP) entre la nueva formulacién y la de
referencia en condiciones de alimentacién y ayuno. Método.
Se han realizado tres estudios de bioequivalencia utilizando
las dosis de 18 mg en ayunas, 54 mg con alimentacion y 54
mg en ayunas, para respaldar la bioequivalencia de la nueva
formulacién con la de referencia. Ademas, se han calculado
las puntuaciones de la escala SKAMP con el fin de evaluar
la respuesta clinica esperada de las dos formulaciones. Re-
sultados. La nueva formulacién tiene un perfil de liberacion
prolongada que combina una capa exterior de liberacion in-
mediata en la cubierta del comprimido, que contiene el 18%
de la dosis de metilfenidato, y una capa interior de liberacion
prolongada por édsmosis que contiene el 82% de la dosis de
metilfenidato. El analisis de exposicidn-respuesta indicé que la
respuesta clinica esperada de la nueva formulacién evaluada
por la disminucion en la puntuacion clinica de SKAMP es equi-
valente (superponible) a la respuesta clinica de la formulacion
de referencia sin diferencia significativa en la concentracién
de metilfenidato en el tiempo. Los comprimidos de la nueva
formulaciéon son de menor tamafo (-33%) comparados con los
de referencia, lo que podria facilitar la deglucion. Conclusio-
nes. Los analisis de bioequivalencia y exposicidn-respuesta
(puntuacion SKAMP) indicaron que ambas formulaciones
evaluadas son bioequivalentes terapéuticos.
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29. LA INFLUENCIA DE LA EPILEPSIA EN EL LENGUAJE Y
LAS FUNCIONES EJECUTIVAS DEL PACIENTE INFANTIL
CON TEA Y EPILEPSIA
Alejandro Cano Villagrasa', Miguel Lépez Zamora?

"Health Sciences PhD Program, Universidad Catdlica de Mur-
cia UCAM. Dpto. de Psicologia Bdsica. Facultad de Ciencias
de la Salud. Universidad Internacional de Valencia; Dpto. de
Psicologia Evolutiva y de la Educacion. Facultad de CC de
Psicologia y Logopedia. Universidad de Malaga.
alevillagrasa @ outlook.com

Introduccién. La prevalencia de la comorbilidad entre el TEA
y la epilepsia en la poblacion infantil ha aumentado en los ulti-
mos afos. Los nifios con TEA y epilepsia cursan con mayores
alteraciones en las funciones ejecutivas, como por ejemplo la
flexibilidad cognitiva, la planificacién, la inhibicion, el control
emocional, entre otros, y las dimensiones del lenguaje como la
fonologia, la semantica, la morfosintaxis y la pragmatica, lo que
afecta gravemente a su desarrollo madurativo. Objetivos. El
principal objetivo de este trabajo fue analizar el perfil linglistico
y de funcionamiento ejecutivo de los usuarios que presentan
TEA junto a epilepsia. Pacientes y método. Este estudio se
conformé con una muestra de 100 participantes de 6 afios que
fueron diagnosticados de TEA con y sin epilepsia, estable-
ciendo dos grupos: uno de usuarios con TEA sin epilepsia (n
= 50) y otro grupo de usuarios con TEA y epilepsia (n = 50),
administrando una serie de baterias de pruebas psicométricas
estandarizadas en un unico momento de evaluacion: CELF-5y
BRIEF-2, con el fin de comparar los resultados a nivel intergru-
pal. Resultados. Los resultados indican que las personas que
presentan un TEA con epilepsia muestran mayores alteraciones
en las dimensiones del lenguaje y el funcionamiento ejecutivo
con respecto al grupo de pacientes con TEA sin epilepsia.
Conclusion. La epilepsia resulta ser un factor determinante
en las competencias linglisticas y de funcionamiento ejecutivo
de la poblacién infantil con TEA. Esta comorbilidad repercute
negativamente en el correcto desarrollo de estas habilidades,
influyendo en su calidad de vida.

30. LA REPERCUSION DE LA EPILEPSIA EN EL ESTADO
FiSICO, COGNITIVO Y LINGUISTICO DE LA POBLACION
INFANTIL CON TEA Y EPILEPSIA
Alejandro Cano Villagrasa', Miguel Lépez Zamora?

"Health Sciences PhD Program, Universidad Catdlica de Mur-
cia UCAM. Dpto. de Psicologia Basica. Facultad de Ciencias
de la Salud. Universidad Internacional de Valencia; ?Dpto. de
Psicologia Evolutiva y de la Educacion. Facultad de CC de
Psicologia y Logopedia. Universidad de Malaga.
alcevillagrasa @ outlook.com

Introduccién. En los ultimos afos, la epilepsia se ha con-
vertido en una enfermedad neuroldgica con una alta prevalencia
en nuestra sociedad, sobre todo en aquellos nifios que cursan un
Trastorno del Espectro Autista (TEA). Se observa que los usua-
rios que presentan TEA y epilepsia muestran graves dificultades
en el desarrollo de las dimensiones del lenguaje y del apartado
cognitivo, lo que limita significativamente su funcionalidad y su
autonomia en la ejecucién de las actividades de la vida diaria.
Objetivos. El objetivo principal de este estudio fue llevar a cabo
una revision sistematica de la literatura cientifica, analizando
las alteraciones fisicas, cognitivas y linguisticas de la poblacién
infantil con TEA y epilepsia. Método. Para ello, se ha llevado
a cabo una busqueda sistematica en Medline, PubMed, WOS,
ResearchGate y Google Scholar, seleccionando un total de 18
estudios de especial relevancia para los objetivos de este traba-
jo, tras cumplir los diferentes criterios de inclusion y exclusion.
Resultados. Los resultados de la revision sistematica indican que
existen evidencias significativas sobre la repercusion de la epilep-
sia en el deterioro de las competencias cognitivo-linglisticas de
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los usuarios con TEA, acentuando dicha dificultad en el apartado
pragmatico del lenguaje. Conclusién. La epilepsia en poblacién
con TEA conlleva una reduccion en las capacidades cognitivas y
linguiisticas, que responden a la epilepsia, impactando de forma
significativa en la calidad de vida y en las actividades basicas de
la vida diaria del usuario con TEA.

31. LAS DIFICULTADES DE PROCESAMIENTO SENSORIAL
AUDITIVOS, VISUAL Y TACTIL DE LA POBLACION INFAN-
TIL CON TEA'Y EPILEPSIA
Alejandro Cano Villagrasa', Nadia Porcar Gozalbo?, Miguel
Lépez Zamora®
" Health Sciences PhD Program, Universidad Catdlica de
Murcia UCAM. Dpto. de Psicologia Bdsica. Facultad de
Ciencias de la Salud. Universidad Internacional de Valencia;
2 Universidad Internacional de Valencia; ° Dpto. de Psicologia
Evolutiva y de la Educacion. Facultad de CC de Psicologia
y Logopedia. Universidad de Mélaga.
alevillagrasa @ outlook.com

Introduccion. En la actualidad, la literatura cientifica enuncia
que las personas que presentan un Trastorno del Espectro Autista
(TEA) pueden cursar con alteraciones perceptivas relacionadas
con la audicién, la visién o el tacto. Todo ello conlleva a que
no se registre adecuadamente los elementos de su alrededor.
El procesamiento sensorial en los nifios y nifias con TEA esta
gravemente alterado, lo que le impide procesar la informacién
relativa del contexto, repercutiendo en su lenguaje, cognicion y
sociabilidad. Objetivos. El objetivo principal de este estudio fue
comparar y analizar las diferencias en el procesamiento auditivo,
visual y tactil de pacientes de edad infantil con TEA y epilepsia.
Pacientes y método. Este estudio se conformé con una muestra
de 100 participantes distribuidos en dos grupos: un grupo de
participantes con TEA (n = 50) y otro grupo de participantes con
TEA y Epilepsia (n = 50) de edades comprendidas entre los 7 y
8 afos. Para la evaluacion del procesamiento sensorial, se utilizé
la prueba Sensory Profile 2, la cual fue administrada y registrada
a los padres de los participantes. Resultados. Los resultados
indicaron que los participantes con TEA y epilepsia mostraron un
pero procesamiento sensorial auditivo, visual y tactil que aquellos
pacientes que no cursaban con epilepsia. Conclusién. El proce-
samiento sensorial es uno de los factores que mayor alteracién
presenta el paciente con TEA. Todo este procesamiento se ve
aun mas alterado cuando se presenta una comorbilidad entre el
TEA y la epilepsia, lo que repercute negativamente en la calidad
de vida del paciente pediatrico.

32. VOLUMETRIA CRANEAL NOINVASIVA: ALGO MEJOR QUE
UNA CINTA METRICA
Antonio Martinez Carrascal', Sandra Martinez Barona', Alba
Guerrero Martinez', Maria Latorre Tejerina', Sabine Romet-
sch', Jose Luis Lerma2.
'Servicio de Pediatria Hospital General de Requena. 2Depar-
tamento de Ingenieria Cartogrdfica, Geodésica y Fotometria.
Universidad Politécnica de Valencia.
jllerma@cgf.upv.es

Introduccion. La medicion del tamafo, forma y crecimien-
to craneal es capital para la valoracién en neuropediatria. Con
el desarrollo de técnicas de imagen (TAC, ecografia y RMC),
ha revolucionado nuestra especialidad. A nivel clinico todavia
seguimos el crecimiento craneal con la medicién del diametro
occipito-frontal con una cinta métrica. Desde hace afos han
aparecido métodos de imagen tridimensional como analisis no
invasivo, pero los sistemas son costosos y precisan aparataje
y espacio dificilmente trasladable al sistema asistencial basico.
Objetivo. Se ha desarrollado - por el equipo Departamento
de Ingenieria Cartografica, geodésica y fotometria de la UPV
- un sistema no invasivo, mas asequible econémica y funcio-
nalmente para uso en la clinica. El sistema esta patentado y
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utilizado por varios Servicios de Neurocirugia. Se ha patentado
con el nombre de PhotoMeDAS, basado en el escaneo de una
imagen generada por un sistema por un gorro y una aplicacién
utilizable con un teléfono inteligente con el sistema Android.
Aunque el sistema es de gran utilidad para la patologia cra-
neal que se maneja por los Servicios de Neurocirugia, no se
dispone de unos valores de crecimiento que se consideren
normales en nuestra poblacién. A los Servicios de Neurociru-
gia estan siendo remitidos muchos lactantes por problemas
de plagiocefalia y sospecha de craneosinéstosis. Método. Nos
proponemos a realizar una valoraciéon y medicion prospectiva
con este sistema del crecimiento craneal de los recién nacidos
de nuestro Hospital con un seguimiento posterior. El proyecto
estd en fase de inicio. Exponemos el Protocolo y sistema.
Conclusiones. Muchas veces desde la posibilidad de utilizar
nuevas tecnologias hasta su implantacién, hay un largo tiem-
po, que no se justifica sino por la falta de promocidn para la
investigacion clinica. Estamos seguros que la valoracién del
crecimiento en volumen y forma, puede dar mucha luz dentro
de la problematica que esta suponiendo la epidemia de pla-
giocefalia y otros problemas de crecimiento craneal.

33. MODELO SENTIDO'S® PARA LAS INFANCIAS EN EL
ESPECTRO AUTISTA Y OTROS DESAFIOS DEL NEURO-
DESARROLLO ASOCIADOS, SUS CUIDADORES SIGNIFI-
CATIVOS Y TERAPEUTAS INTERVINIENTES
Barbara Muriel Tomas
Sentido’s caip&cici organizacion terapeutica, Patagonia Ar-
gentina.
tomasbarbara @me.com

Introduccidén: La nueva concepcién del Espectro Autista
(EA) y otros Desafios del Neuro Desarrollo Asociados (DNDA)
ha llevado a enfoques de intervencién transdiagndstico. Ob-
jetivo: Modelo Sentido's (MS) es una propuesta para el en-
tendimiento y la intervencién terapéutica sobre la complejidad
dimensional que implican los desafios del neurodesarrollo.
Desarrollo: La disponibilidad de programas de intervencién
manualizados y contextualmente apropiados presenta un de-
safio adicional dentro de los paises de medianos y bajos in-
gresos (PMBI), diferentes estudios son concluyentes en base
a informacion que permite innovaciones en todo el espectro de
atencion para el autismo en PMBI, que potencialmente podrian
ser modificadas mediante ingenieria inversa para aplicarlas
a entornos que lo requieran en paises de altos ingresos. MS
destaca en sus procesos la perspectiva de la transcomplejidad,
proporciona un marco de practica clinica que converge en la
transdisciplinariedad; promueve el entendimiento, razonamiento
e intervencion sobre las dimensiones Bio-Neuro-Sensorio-
Psico-Social-Espiritual-Ocupacional-Nutricional-Ecologica de
las infancias en el EA y otros DNDA, de sus cuidadores signi-
ficativos y profesionales intervinientes. MS centra sus bases
en marcos de referencia que emergen de las ciencias del
comportamiento, las ciencias del desarrollo, las neurociencias
y las ciencias del estrés. Conclusiéon: MS centra su trabajo en
la ganancia de conductas/habilidades adaptativas, impulsado
por varias investigaciones que confirman que los nifios en el
EA muestran habilidades adaptativas inferiores comparadas a
las de los nifios con un desarrollo tipico. Las intervenciones
en nifios en el EA mas alla de abordar los sintomas nucleares
deben focalizarse en medidas de resultados, como calidad de
vida y funcionamiento adaptativo.

34. UNA APROXIMACION A LA GENETICA CLINICA DESDE
LA PEDIATRIA GENERAL Y NEUROPEDIATRIA: IMPOR-
TANCIA DE LA PLATAFORMA FACE2GENE TRABAJANDO
BAJO LA MODALIDAD TEAMS
Antonio Martinez Carrascal’, Graciela Pi Castan?, Salvador
Climent Alberola®, Amparo Sanchis Calvo*, Jose Ramoén
Estela Cubells®, Nicole Fleischer®.
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Introduccidén: Los avances en la genética han revolucio-
nado nuestra labor como Pediatras, Neuropediatras y de toda
la medicina, acufiando el término de medicina personalizada.
En Espafa todavia no se ha aprobado la especialidad médica
de Genética, lo que —en muchas ocasiones— genera dificultad
a la hora de dar una asistencia adecuada en esta area. Objeti-
vo: Nuestra actividad asistencial, docente e investigadora, cada
vez mas precisa de un trabajo en red. En el caso de la genética
es la regla con iniciativas nacionales e internacionales. Desde
hace 10 ahos aproximadamente disponemos de una aplicacion
para profesionales sanitarios, universal y gratuita, denominada
Face2Gene que utiliza para el reconocimiento facial, sistemas
matematicos de “machine learning” y desde el afio pasado se
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utiliza la tecnologia Gestaltmatcher— red neuronal convolucio-
nal profunda —que pronostica opciones, no solo en el caso de
enfermedades raras, sino ultra-raras e incluso sin diagnostico.
Por otro lado se facilita el andlisis del paciente en base a todos
sus hallazgos clinicos basado en la clasificacion H.P.O. que se
ha instaurado como la “lingua franca” en la descripcion clinica
de toda la Patologia Humana para vincularlo a los hallazgos ge-
néticos. Metodologia: Hemos estado utilizando esta plataforma
para el analisis de pacientes bajo la faceta diagndstica de la
Genética Clinica desde Servicios y Hospitales diferentes, facili-
tando la remisién de datos clinicos - clasificados mediante H.P.O.
Orientando a aquellos genes mas probables, lo que facilita la
interpretacion de los a resultados genéticos tras los hallazgos
en la genética molecular y la citogenética avanzada. Conclu-
siones: No podemos trabajar al margen de nuevas tecnologias
y posibilidades que tenemos a nuestro alcance. Las Reuniones,
Sesiones y otras actividades en grupo son muy importantes,
pero disponer de una plataforma donde se comparten casos
diariamente, opiniones e incluso pueden exponerse a expertos,
es algo a tener muy en cuenta.
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