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1. ESCLEROSIS TUBEROSA FENOTIPO CLINICO Y SU
CORRELACION CON LOS GENOTIPOS DESCRITOS
Descripcion del fenotipo clinico de pacientes con Esclerosis
Tuberosa que acuden a la clinica Centro Galo, y la correlacién
con la descripcion genotipo/fenotipo de la literatura
Gabriela Rodas Domingo
Centro Galo, Quetzaltenango, Guatemala
centrogalo@gmail.com

La esclerosis tuberosa (ET) es una enfermedad genética au-
tosémico dominante, en la que intervienen principalmente los
genes TSC1y TSC2 que codifican para las proteinas Hamartina y
Tuberina. Estas proteinas regulan la via mTOR y su falla en la re-
gulacion se caracteriza por el sobre crecimiento celular caracteri-
zado por la presencia de Hamartomas diseminados por diferen-
tes 6rganos en el cuerpo. El objetivo fue realizar una descripciéon
clinica de los pacientes asistentes a la clinica Centro Galo en el
occidente de Guatemala y su correlacion con el genotipo descri-
to en la literatura. Fueron incluidos en el estudio a 10 pacientes
con una edad media de 5.7 afios, con un rango de 1 a 19 afos.
El 100% presenté manchas hipomelanoticas, tuberes corticales y
epilepsia. El 90% presenté discapacidad intelectual o retraso en
el desarrollo. 60% presentd rosario ependimario y angiofibro-
mas faciales y 40% presento parches de Shagreen y rabdomioma
cardiaco. Se recogieron 9 estudios, de los cuales se extrajeron
3191 pacientes y se incluyeron 1922 pacientes que cumplieron
criterios. La tasa de incidencia calculada de ET en el occidente de
Guatemala es de 1 por cada 10,000 nacidos vivos. El andlisis de-
mostré mayor correlacion entre el gen TSC1 la linfangioleiomio-
matosis y los hamartomas retinianos. Para el gen TSC2 la mayor
correlacion fue la discapacidad intelectual, los rabdodomiomas
cardiacos y los parches de Shagreen. Esto permitié utilizar estas
variables como guia, y considerar que los signos de afectacién
cerebral y cardiaca estan mas relacionados con el gen TSC2. De
los pacientes incluidos en el estudio el 90% de los pacientes pre-
sento signos clinicos de afectacion neuro cardioldgica y por tan-
to el gen a investigar debe ser TSC2. En conclusion, utilizando
este modelo es posible orientar con mayor facilidad el analisis
genético para disminuir costos en la secuenciacion.

2. APLICACION DEL SCORE BASED 2021 EN PACIENTES CON
SINDROME DE ESPASMOS INFANTILES: EXPERIENCIA EN UN
CENTRO DE REFERENCIA
Andrea Espinoza, Alfredo Cerisola, Melania Rosas, Lucia
Cibils
Unidad Académica de Neuropediatria, Facultad de Medi-
cina, UDELAR. Centro Hospitalario Pereira Rossell, Mon-
tevideo — Uruguay
andrea_ehg@hotmail.com

Introduccion: El Sindrome de Espasmos Epilépticos Infanti-
les (IESS) se caracteriza por la presencia de los espasmos epilép-
ticos y un EEG con actividad epileptiforme, clasicamente, de tipo
hipsarritmico. La concordancia inter-observador para evaluar el
EEG es mala. El BASED-2021 es una escala de calificacion del EEG
propuesta para mejorar la concordancia inter-observador. Dado
que el objetivo del tratamiento en el IESS es la remision clinica 'y
electroencefalografica, es fundamental disponer de instrumen-
tos confiables para guiar el tratamiento. Objetivo: Aplicar el sco-
re BASED-2021 en una poblacién de nifios diagnosticados con
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IESS para determinar la concordancia de la remisién clinicay EEG
con los criterios establecidos y con las interpretaciones previas de
los EEG. Material y método: Estudio retrospectivo, descriptivo.
Se analizaron 15 pacientes con IESS con estudios EEG pre y pos-
tratamiento registrados ambos en nuestro Servicio entre 2016-
2021. Resultados: Todos los EEG previos al tratamiento se clasi-
ficaron como hipsarritmia y tenian una puntuacion BASED-2021
de 4 0 5. Dos pacientes lograron remision clinica cuando se regis-
tré el EEG postratamiento, con un score BASED-2021 de 2. Nueve
pacientes no lograron remisién clinica ni EEG. Cuatro pacientes
con remision del EEG (score BASED-2021 2 o 3 posterior al trata-
miento) no habian alcanzado aun la remisién clinica. Conclusio-
nes: Este seria el primer estudio en aplicar el score BASED-2021
en una poblacién latinoamericana de nifios con IESS. Llama la
atencién que los pacientes que alcanzaron remision EEG no ne-
cesariamente habian alcanzado remisién clinica. Estudios pros-
pectivos sistematizados son necesarios para determinar el valor
real de esta correlacion.

3. ATROFIA ESPINAL TIPO Ill, SINDROME DE KUGELBERG-
WELANDER
Experiencia en el seguimiento y tratamiento del primer caso
en Ecuador con confirmacion molecular
Bolivar F. Quito - Betancourt', Alexandra Romero?
"Neuropediatra, °Hospital Monte Sinai, PINTUS. Cuenca -
Ecuador. 2Neuropediatra, *Hospital Santa Inés, "Hospital
Vicente Corral M. Cuenca — Ecuador
bolivarquitobet@hotmail.com, alexaromero07@hotmail.
com

Introduccion: Atrofia Muscular Espinal (AME), es una enfer-
medad genética, autosdémica recesiva, que afecta motoneuronas
de médula espinal, provocando atrofia muscular progresiva. La
ausencia de copias de genes de Neurona Motora de Superviven-
cia, tipo 1 (SMN1) confirma la enfermedad, En cambio, las copias
de SMN2, condicionan inversamente su severidad. Prevalencia
del Tipo Ill: (Kugelberg-Welander) 1-9/1.000.000. Tratamiento: Se
disponen 3 medicamentos; Risdiplam VO aprobado (2018) para
tipos Il 'y lll, siendo muy novedosa la experiencia de su tratamien-
to con este subtipo. Objetivo: Reportar la experiencia del primer
caso con diagnoéstico molecular y tratamiento con risdiplam oral
en Ecuador. Caso clinico: Niflo, 2 afios 6 meses de edad, consul-
tado por dificultades al trepar, correr, subir y bajar escaleras con
apoyo. Sostén cefalico: 3 meses, sedestacion: 8 meses, marcha: 14
meses. Examen fisico: Adecuada progresion pondoestatural, P. ce-
falico (PC50). Pares craneales normales, no fasciculaciones lingua-
les, Fuerza: 3-4/5 proximal (miembros superiores e inferiores). No
temblor distal. Hipotonia e hipotrofia proximal en extremidades,
REM: 0/4 (4 extremidades), Gowers: negativo. Sensibilidades: con-
servadas. Marcha: basculante, Escoliosis dextroconvexa. Exdamenes
complementarios: RNM cerebro y médula normales, CPK normal,
Velocidad Conduccién: sensitiva/motoras y EMG normales. Estudio
genético MLPA:0 Copias SMN1, 4 copias SMNZ2. (Tipo 3a: inicio <18
meses >3 afios). Inicio tratamiento oral (Risdiplam 4,6 mg-5 mg):
5 afios-10 meses. No efectos colaterales relevantes. Clinica y Eva-
luaciones funcionales (Hammersmith) evidencian mejoria clinica.
Conclusiones: Reconocer y diagnosticar tan infrecuentes en Lati-
noamérica es dificil, sin embargo, su identificacion nos permite
ofrecer tratamientos especificos que pueden cambiar el curso
evolutivo de esta condicién progresiva.

MEDICINA (Buenos Aires) 2023; 83: 102-106


mailto:centrogalo@gmail.com
mailto:andrea_ehg@hotmail.com
mailto:bolivarquitobet@hotmail.com

4. CEROIDOLIPOFUSCINOSIS NEURONAL TIPO 8 - VARIANTE
CONGENITA
Florencia Pérez, Federico Baltar, Alfredo Cerisola, Gabriel
Gonzalez
Unidad Académica de Neuropediatria, Facultad de Medi-
cina, UDELAR. Centro Hospitalario Pereira Rossell. Mon-
tevideo, Uruguay.
perezvidarteflo@gmail.com

Introduccion: La ceroidolipofuscinosis neuronal (CLN) es un
grupo heterogéneo de enfermedades genéticas. Clinicamente se
caracteriza por regresién en el desarrollo, epilepsia, ataxiay pér-
dida progresiva de vision. Se describe un espectro de fenotipos
que abarcan desde el inicio congénito hasta en la edad adulta.
La CLN8 es un subtipo poco frecuente en el que clasicamente se
describen fenotipos clinicos con inicio tipicamente a partir de los
5 afos. Recientemente se han descrito algunos casos de inicio
en el lactante. Objetivo: Presentar un caso clinico con fenotipo
atipico de CLN8. Caso clinico: Varén 10 afios. Sin antecedentes
perinatales ni familiares a destacar. Retraso global del desarrollo
severo (dificultad succidon desde etapa neonatal, sostén cefalico
a los 9 meses, sedestacion a los 3 afios, no marcha; no lenguaje
expresivo, escasa intencion comunicativa), sin regresiones, aso-
ciado a estereotipias, epilepsia farmaco resistente de debut en
la edad preescolar (sin crisis mioclénicas). PEV normales a los 5
anos. EEG moderada actividad epileptogena focal. Dos resonan-
cias de craneo muestran atrofia cerebelosa progresiva. En el es-
tudio genético se evidencian dos variantes de significado incierto
en trans en el gen CLN8. La biopsia de piel con estudio de micros-
copia electronica muestra cuerpos citoplasmaticos intracelulares
de lipofuscina tipo GROD (grannularosmiophilic dense bodies).
Conclusion: Se describe un caso de CLN8 con inicio congénito y
sin regresion neurocognitiva. El diagnéstico requirié del anali-
sis conjunto de las manifestaciones clinicas, la neuroimagen con
atrofia cerebelosa progresiva, el estudio genético con variantes
en el gen CLN8y los hallazgos tipicos a nivel ultraestructural.

5. SINDROME DE DEFICIENCIA DE GLUT1: ;CUANDO ES
NECESARIO SOSPECHAR?
Eduardo Mazén', Alfredo Cerisola" 2, Federico Baltar’,
Gabriel Gonzalez'
'Catedra de Neuropediatria, Facultad de Medicina, Univer-
sidad de la Republica (UdelaR). Centro Hospitalario Pereira
Rossell 2Centro de Referencia Nacional de Defectos Con-
génitos y Enfermedades Raras (CRENADECER) del Banco
de Prevision Social (BPS) Montevideo, Uruguay.
eduardomazonflores@hotmail.com

Introduccion: La deficiencia del Glut1 es una enfermedad
infrecuente provocada por una mutaciéon del gen SLC2A1. La
clinica, la hipoglucorraquia y/o la deteccion de variantes patogé-
nicas permiten confirmar el diagnostico. Objetivo: Analizar los
dos primeros casos clinicos del déficit de Glut1 diagnosticados
en Uruguay. Casos clinicos: Caso 1. Varén de 6 afios, con retraso
global del desarrollo desde la etapa de lactante, epilepsia que
debuté a los 7 meses, con crisis mioclono-aténicas farmaco-resis-
tentes, electroencefalograma (EEG) con descargas de punta-on-
da generalizada, resonancia magnética de craneo (RM) normal.
Se detecto la variante patogénica c.1037del [p.Gly346Valfs*6] en
heterocigosis en el gen SLC2A1. Liquido cefalorraquideo (LCR)
con hipoglucorraquia de 0,30 g/l (glicemia de 0,8 g/l). A los 2
afnos y 8 meses inicia tratamiento con dieta cetogénica, con con-
trol de la epilepsia, EEG normal, sin tratamiento con farmacos
antiepilépticos desde los 4 afios. Avances relativos en su neuro-
desarrollo. Caso 2. Vardn, 1 afio 9 meses, con retraso global del
desarrollo desde los primeros meses de vida y epilepsia con crisis
atonicas desde los 6 meses de vida. RM normal, EEG con breves
brotes de espica-onda lenta generalizada. Se detecté la varian-
te probablemente patogénica ¢.276-1G>C en heterocigosis en
el gen SLC2A1. LCR con hipoglucorraquia de 0,30 g/l (glicemia
1,0 g/I). Recientemente se indicé dieta cetogénica. Conclusiones:
La deficiencia del Glut1 es una enfermedad grave pero tratable,
que se presenta con un amplio espectro clinico, cuya evolucion
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y pronéstico depende del diagnéstico precoz y la instauracion y
adherencia al tratamiento especifico con dieta cetogénica.

6. DEFICIENCIA DE TRANSPORTADOR DE CREATINA CEREBRAL:
PRIMER CASO REPORTADO EN URUGUAY
Maria José Rivera', Cristina Zabala?, Verdnica Gonzalez?,
Aida Lemes?, Alfredo Cerisola"?, Gabriel Gonzalez'
'Unidad académica de Neuropediatria, Facultad de Medici-
na, UdelaR. Centro Hospitalario Pereira Rossell. 2’Centro de
Referencia Nacional de Defectos Congénitos y Enfermeda-
des Raras. (CRENADECER) del BPS. Montevideo, Uruguay
mjrivera25@gmail.com

Obijetivo: Presentar el primer caso de un paciente diagnos-
ticado con Déficit en el Transportador de Creatina Cerebral en
Uruguay. Caso clinico: Se trata de un paciente de sexo masculi-
no, producto de padres no consanguineos de 10meses de vida
al momento del diagnoéstico que presenta retraso global del de-
sarrollo y movimientos oculares caracterizados por supraversion
ocular de breve duracion. A nivel de la Resonancia magnética
encefalica presenté adelgazamiento del cuerpo calloso y altera-
cion de la sefal bilateral con areas de restriccion en la difusion
y en la espectroscopia pico de Creatina disminuido. A nivel del
indice creatina/ creatinina se encuentra elevado 4.47 (VN 0.04-
1.75). Se detecta una mutacion hemicigota en el gen SLC6A8 que
se describe como variante de significado incierto que adquiere
valor de patogénica y previamente no se habia descrito como tal.
Conclusiones: El déficit del transportador de la creatina cerebral
es una patologia poco frecuente, muchas veces infradiagnosti-
cada con prondstico funcional y vital muy comprometido, pero
un diagnostico y tratamiento precoz se puede modificar el curso
natural de la enfermedad. En el caso de nuestro paciente recibe
suplementos con Creatinina y Arginina con buena respuesta. El
diagnostico precoz permite, ademas, pesquisar la enfermedad
en etapas presintomaticas en familiares y el asesoramiento ge-
nético a la familia.

7.  FRECUENCIA DE LA DISFAGIA EN NINOS DE 0 A 5 ANOS DE
EDAD CON RETRASO GLOBAL DEL DESARROLLO. HOSPITAL
VICENTE CORRAL MOSCOSO. CUENCA- ECUADOR. FEBRERO
A JUNIO DE 2023
Lourdes Huiracocha-Tutivén, Glen Newell, Ménica Mogro-
vejo B, Andrea Marin C, Kwan Yin Espinoza A, Johanna
Campoverde V, Jhon Chimbo N, Manolo Maestre C, Paul
Escalante C, Luis Marcano S, EndisMiurkis M, Felipe Pala-
cios G, Andrea Flores G, Ana Cristina Tinoco O, Andrea
Arteaga H
Hospital Vicente Corral Moscoso- Cuenca, Ecuador.
lourdes.huiracocha@ucuenca.edu.ec

Introduccién: Los nifios con Retraso Global del Desarrollo
(RGD) presentan con frecuencia disfagia debido a alteraciones
neuroldgicas, ocasionando desnutricién, neumonia, deshidrata-
ciéon y aumento de la morbimortalidad. Objetivo: Establecer la
frecuencia de disfagia en nifos de 0 a 5 afios de edad con RGD
en el Hospital Vicente Corral Moscoso (HVCM), Cuenca. Febrero-
junio de 2023. Materiales y métodos: estudio descriptivo que in-
cluyé a 52 nifios que cumplieron dos criterios de inclusién: RGD
(confirmado por estimuladora temprana con Brunet Lezine) y
alteraciones neuroloégicas (detectadas por fisioterapeuta y con-
firmadas por neuropediatria). La fonoaudidloga aplicé el proto-
colo diagnéstico clinico de la disfagia, que incluy6 la deteccion
con los test de NeoEat para lactantes de 0 a 6 meses y Schedule
for Oral-Motor Assessment (SOMA) para nifios de 7 meses 0 mas.
La confirmacion se realizé mediante el Protocolo de Examen Cli-
nico Miofuncional Orofacial, y el nivel de disfagia se establecié
utilizando los protocolos de International Dysphagia Diet Stan-
darization Initiative (IDDSI). Se verifico la presencia de complica-
ciones como neumonia y emaciacion en los nifos con disfagia.
Resultados: La mediana de edad de los nifios evaluados fue de
13 meses (Rango Intercuartilico 8.5- 44.5); 33% fueron mujeres y
67% hombres. El 52% de los nifos present6 disfagia. El 30% de
los nifios con disfagia sufrieron neumonia, el 67% emaciacion; al
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26% se les coloco una gastrostomia. Conclusiones: La frecuencia
de disfagia es alta en nifios con RGD vy alteraciones neurolégicas
en el HVCM. Es crucial implementar atencién temprana de la dis-
fagia para reducir la morbimortalidad asociada.

8. DISTROFIA FASCIO ESCAPULO HUERAL Y SINDROME DE
WILLIAMS: A PROPOSITO DE UN CASO CLINICO
Luis Ibarra, Federico Baltar, Gabriel Gonzalez
Unidad académica de Neuropediatria, Facultad de Me-
dicina, Universidad de la Republica. Centro Hospitalario
Pereira Rossell. Montevideo, Uruguay
leibarras89@gmail.com

Introduccion: La distrofia fascio escapulo humeral (distrofia
FSH) y el sindrome de Williams (SW) son enfermedades raras,
de herencia autosémica dominante y se deben a delecciones de
segmentos genéticos del cromosoma 4 y cromosoma 7 respecti-
vamente. Esta asociacién se ha intentado explicar por la afecta-
cién de genes que actuan como modificadores en una compleja
red molecular. No tienen tratamiento curativo y su abordaje es
multidisciplinario. Objetivo: Describir un caso clinico con la aso-
ciacion de SW y Distrofia FSH. Caso clinico: Varéon de 12 afios,
hijo de padres no consanguineos, con diagnéstico de SW rea-
lizado a los 4 afios (delecion 7q11.2) debido al retraso global
de desarrollo y fascies caracteristica sin patologia cardiovascular
asociada. A los 11 afos desarrolla debilidad de cintura escapu-
lar levemente progresiva, debilidad de los musculos orbiculares
de los ojos y musculo orbicular de la boca, paresia proximal en
cintura escapular con escapula alada asimétrica a predominio iz-
quierdo y atrofia en dicho sector. Estudio en sangre de la creati-
na fosfocinasa (CPK) de 414 U/I. El estudio genético fue realizado
mediante Southern Bloty mostré una delecion en el locus D4Z4,
confirmando el diagnoéstico de DFH tipo 1. La evaluacién audi-
tiva y oftalmoldgica fueron normales. Mantiene una evolucién
estable con abordajes sintomaticos. Conclusiones: En pacientes
con SW que asocian elementos de compromiso miopatico, se
debe tener en cuenta esta rara asociacién. La presentacion con-
junta de estas patologias puede revelar complejas interacciones
entre genes y redes moleculares, las cuales deben ser mejor di-
lucidadas.

9. LA IMPORTANCIA DE EXPANDIR LA INVESTIGACION
ETIOLOGICA EN ENCEFALITIS AUTOINMUNES: ENCEFALITIS
POR GFAP
Florencia Pérez, Alfredo Cerisola, Gabriel Gonzalez
Unidad Académica de Neuropediatria, Facultad de Medi-
cina, UDELAR. Centro Hospitalario Pereira Rossell
Montevideo, Uruguay
perezvidarteflo@gmail.com

Introduccion: Las encefalitis inmunomediadas asociadas al
anticuerpo contra la proteina acidica fibrilar glial (GFAP), prin-
cipalmente descritas en adultos, raramente han sido reportadas
en nifos. El hallazgo caracteristico en la resonancia magnética
(RM) es el patrén con realce perivascular lineal y radial, en la
sustancia blanca cerebral. El mejor marcador para su diagnoéstico
es la identificacion de los anticuerpos en liquido cefalorraquideo
(LCR). El tratamiento inmunomodulador es eficaz, independien-
temente de la severidad inicial, aunque existen casos de recidiva.
Objetivo: Presentar el primer caso clinico descrito en Uruguay de
encefalitis por GFAP. Caso clinico: Varén, 4 aios, previamente
sano. En contexto febril, presenta un status epilepticus refrac-
tario. Se utilizan multiples farmacos antiepilépticos, requirien-
do sedacion con propofol e intubacién oro traqueal para lograr
el control de crisis. Reactantes de fase aguda elevados. Estudio
citoquimico del LCR normal, con bacterioldgico y virolégico ne-
gativos. A los 5 dias, nuevo LCR informa 40 mononucleares, sin
alteraciones bioquimicas. Electroencefalogramas: Actividad epi-
leptiforme focal; posteriormente, disfuncion cerebral moderada
difusa. La RM encefdlica presentaba multiples y extensas lesiones
parcheadas cortico-subcorticales, bilaterales, algunas con restric-
cién en difusion. Se inicia tratamiento con metilprednisolona.
Por persistencia de la sintomatologia, se asocia inmunoglobuli-
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na con excelente respuesta. Busqueda de anticuerpos: anti MOG
en suero negativo, panel de anticuerpos para encefalitis en LCR:
GFAP positivo. Recuperaciéon completa, se mantienen corticoides
por via oral. Sin recaidas. Conclusiones: El espectro de las encefa-
litis autoinmunes continda expandiéndose, describiéndose casos
con nuevos anticuerpos y con hallazgos neuroimagenoldgicos
atipicos. El diagnostico etioldgico es fundamental dado que pre-
senta implicancias terapéuticas y prondsticas.

10. ENFERMEDAD DE LA SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE:
EXPANDIENDO EL ESPECTRO CLINICO-IMAGENOLOGICO DE
LA ENFERMEDAD.

Luis Ibarra’, Luciana Salazar', Federico Baltar', Paula Gan-
daro’, Victor Raggio', Aida Lemes?, Alfredo Cerisola'?
"Unidad Académica de Neuropediatria, Facultad de Me-
dicina, Universidad de la Republica. Centro Hospitalario
Pereira Rossell. Montevideo, Uruguay. ?Unidad de Diag-
ndstico y Tratamiento. Centro de Referencia Nacional de
Defectos Congénitos y Enfermedades Raras (CRENADECER).
Banco de Prevision Social (BPS)

leibarras89@gmail.com

Introduccion: La enfermedad de la sustancia blanca evanes-
cente (VWMD) es una leucodistrofia de herencia autosémica re-
cesiva por mutaciones en uno de los 5 genes del complejo EIF2B.
La forma tipica, se inicia entre los 2-6 afos con episodios ence-
falopaticos agudos habitualmente desencadenados por situacio-
nes estresantes menores y, posteriormente, un curso crénico y
progresivo. Sin embargo, el espectro clinico es muy amplio, in-
cluyendo formas prenatales, del lactante, de la nifiez, juveniles y
del adulto. La resonancia magnética (RM) muestra afectacion ex-
tensa de la sustancia blanca bilateral y simétrica. Objetivo: Des-
cribir tres casos de VWMD, dos hermanos con formas tipicas, y un
caso con una forma atipica. Casos clinicos: La mayor de los dos
hermanos comenzé a los 2 afios con ataxia aguda y depresién de
conciencia. El hermano menor inicié a los 3 afos con trastorno
de la marcha y espasticidad de miembros inferiores. El curso de
ambos ha sido progresivo. Las RM mostraron las alteraciones ti-
picas. El estudio genético evidencié mutaciones en el gen EIF2B5.
El tercer caso presento regresion neurolégica y del desarrollo se-
vera a partir de los 2 meses, microcefalia adquirida, pérdida de
la fijacion visual, hipotonia, epilepsia. RM con atrofia encefalica
difusa progresiva, con alteracion en sustancia blanca y restric-
cién en difusion. Secuenciacion del exoma detecté variantes pa-
togénicas y de significado incierto en el gen EIF2B5, en trans. Su
evolucion fue progresiva. Fallece a los 15 meses. Conclusiones: El
espectro clinico-neuroimagenoloégico de la VWMD es amplio y se
estad expandiendo con la descripcién de casos atipicos.

11. SINDROME DE DELECION DEL XP21: A PROPOSITO DE UN
CASO CLIiNICO
Maria José Rivera', Cristina Zabala?, Verdénica Gonzalez?,
Aida Lemes?, Alfredo Cerisola'?, Gabriel Gonzalez'
"Unidad académica de Neuropediatria, Facultad de Medi-
cina, UdelaR. Centro. Hospitalario Pereira Rossell. 2Centro
de Referencia Nacional de Defectos Congénitos y Enferme-
dades Raras. (CRENADECER) del BPS. Montevideo, Uruguay
mjrivera25@gmail.com

Objetivo: Presentar un caso clinico de un paciente con dele-
cién de genes contiguos del Xp21 cuyo diagnéstico se sospechd
y confirmé tardiamente. Caso clinico: Varén, 8 afos de edad,
hijo de padres no consanguineos. Retraso global del desarrollo
severo: nunca adquirié la marcha independiente, no accedio al
lenguaje verbal, logra la interaccién social con la mirada y expre-
siones faciales. Multiples episodios de hipoglicemias, trastorno
deglutorio, hiperpigmentacién de la piel. Ingresé por episodio
dehipoglicemia. Se diagnosticé insuficiencia suprarrenal (cortisol
8 mcg/dL; ACTH > 2000ug/dL). Examen fisico: labio superior fino,
cejas despobladas, hiperpigmentacion de piel y mucosas. Leve
espasticidad de miembros inferiores con reflejos vivos, aumento
del area reflexégena. Criptorquidia bilateral. Resonancia mag-
nética encefalica normal. Acidos organicos urinarios con aumen-
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to de la excrecién de glicerol. Triglicéridos aumentados: 387 mg/
dl. Creatin-kinasa: 9577 Ul/ml. Orientados por la asociacion de
los datos clinicas y bioquimicos, se solicité hibridacién gendémica
comparativa que confirmé delecién de 23 genes en la region cro-
mosomica Xp21, incluyendo DMD (Duchenne), déficit de glice-
rol-kinasa (GK), ILTRAPL1 (asociado a discapacidad intelectual),
NROB1 (insuficiencia suprarrenal congénita). Conclusiones: Esta
condicion afecta principalmente a varones. La presentacion cli-
nica depende del numero de genes implicados. Frente a la aso-
ciacion de patologias aparentemente inconexas, es importante
considerar la posibilidad de delecion de genes contiguos. Con
examenes de laboratorio accesibles (Cortisol, ACTH, CK, perfil
lipidico, acidos organicos enorina), es posible orientar este diag-
nostico, confirmarlo con los estudios apropiados, adecuar el tra-
tamiento y el seguimiento y realizar el asesoramiento genético.

12. EVALUACION DE LA CALIDAD DE VIDA EN NINOS CON
PARALISIS CEREBRAL: APLICACION DEL CUESTIONARIO
CEREBRAL PALSY QUALITY OF LIFE
Federico Baltar, Florencia Bocking, Victoria Bocking, Ma-
ria Cecilia Cuadra, Maria Eugenia Fernandez, Juan Pedro
Frigerio, Maria Paz Lépez, Alfredo Cerisola
Unidad Académica de Neuropediatria, Facultad de Medi-
cina, Universidad de la Republica. Montevideo, Uruguay.
Centro de Rehabilitacion Pedidtrica Teleton. Montevideo,
Uruguay
fedebaltar@gmail.com

Introduccién: En los niflos con pardlisis cerebral (PC), el
foco principal de las intervenciones ha ido evolucionando des-
de mejorar las diferentes funciones corporales, a optimizar las
actividades y la participacion que la persona puede lograr en
su vida diaria y, ultimamente, a valorar la calidad de vida (CV).
Por ello, es clave poder aplicar instrumentos que permitan medir
CV. La Cerebral Palsy Quality of Life (CPQoL) es una encuesta
desarrollada para evaluar CV especificamente en PC. Objetivo:
Aplicar la CPQoL por primera vez en una poblacién de nifios con
PCy analizar posibles factores que pueden estar influyendo en
ella. Metodologia: Se realizé un estudio descriptivo, transver-
sal, basado en revision de historias clinicas y en la aplicacién del
cuestionario CPQoL a 60 pacientes con PC o sus cuidadores prin-
cipales. Resultados: La media de edad fue de 7.2 afos. La media
global de CPQolL fue de 83,468 + 10,769. Se observaron puntajes
significativamente menores de CV en los grupos con limitaciones
funcionales mas severas a nivel del Gross-Motor-Function-Classi-
fication-System (GMFCS), Bimanual-Fine-Motor-Function (BFMF)
y en los pacientes con PC disquinéticas en comparaciéon con PC
espasticas (p<0,05). El Unico trastorno asociado estadisticamente
significativo fue el deglutorio (p<0,05). Estudiando la validez in-
terna, se obtuvo un alfa de Cronbach > 0.7 en la mayoria de las
dimensiones tanto de los cuestionarios de los cuidadores como
de los nifios/as. Conclusiones: CPQoL constituye un instrumento
razonablemente adecuado para evaluar CV en pacientes con PC.
Se recomienda su aplicacién como parte de la evaluacion del be-
neficio de las intervenciones.

13. FACTORES DE RIESGO (FR) Y CARACTERISTICAS CLINICAS
(CC) QUE REPORTAN LAS FAMILIAS AL MOMENTO DE LA
EVALUACION DIAGNOSTICA DE PERSONAS CON TRASTORNO
DEL ESPECTRO AUTISTA (TEA)

Juan Contreras', Javier Moran?, Begofia Viveros?, Elizabeth
Riveros?, Christopher Vega®

'Neuropediatra, Universidad Andrés Bello, Universidad de
Almeria. ?Psicélogo, Universidad de Valparaiso. *Educadora
Diferencial, Edumédica. *Terapeuta Ocupacional, Edumé-
dica. *Psicélogo, Edumédica

drjcontreras@vtr.net

Introduccién: La visibilizacion de los FR y las CC de las per-
sonas con TEA por parte de las familias es complejo para ellas
y depende de una multiplicidad de factores. Se debe hacer una
buena exploracién de sus trayectorias de desarrollo con preguntas
precisas que nos permitan reconstruir su historia y cuyas respues-
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tas nos acerquen a una valoracion diagnoéstica oportuna. Obje-
tivo: Identificar y comparar los FR y CC que reportan las familias
al momento de una evaluacién diagnéstica. Material y Método:
Estudio de disefio de corte transversal. Se evaluaron respuestas de
305 adultos responsables de personas entre 3y 20 afios de edad
al momento de ser diagnésticas de TEA en la ciudad de Viia del
Mar. Se analizaron 42 preguntas agrupadas en categorias y obte-
nidas de ficha clinica. Se compararon sus frecuencias por sexo y
edad con un P<0.05 segun Pearson’s Chi-squared test. Resultados:
La muestra esta dividida en 74(Mujeres)-231(hombres) y 236(<6
afnos)-69(>6 afos). Al comparar los resultados de 42 preguntas
por sexo, hay diferencias significativas en hombres para el ini-
cio tardio del uso de palabras (p<0.003), responder instrucciones
(p<0.030), consistencia de la mirada (p<0.030), comportamiento
repetitivo (0.05) y adhesién a rutinas (p<0.010),mientras que al
comparar por edad, hay diferencias significativas en <6 afos en
uso de gestos (p<0.004), manipulacion estereotipado de objetos
(p<0.011) e interés excesivo por un objeto (p<0.004). Conclusion:
Reconstruir la historia de las trayectorias de desarrollo al momen-
to de diagnosticar TEA es fundamental para un adecuado diag-
noéstico. Reconocer las diferencias entre sexo y edad debe ser un
requisito ineludible para la toma decisiones en torno al diagnoés-
tico, los niveles de apoyo y disefio de estrategias de intervencion.

14. FRECUENCIA DE HIPOACUSIAS EN NINOS DE 0 A 5 ANOS DE
EDAD CON RETRASO GLOBAL DEL DESARROLLO. HOSPITAL
VICENTE CORRAL MOSCOSO. CUENCA- ECUADOR. FEBRERO-
JUNIO DE 2023
Lourdes Huiracocha-Tutivén, Glen Newell, Sara Vanegas
G, Andrea Astudillo C, Clara Déleg Q, Ximena Bermeo
G, Lucila Barragan L, Magali Martinez |, Rodrigo Barros
T, Vladimiro Neira A, Paola Vera L. Patricio Beltran C.
Jonathan Tipan B
Hospital Vicente Corral Moscoso- Cuenca, Ecuador
lourdes.huiracocha@ucuenca.edu.ec

Introduccién: La hipoacusia en nifios con Retraso Global del
Desarrollo (RGD) tiene un impacto significativo en el desarrollo
cognitivo y comunicativo. Objetivo: Determinar la frecuencia de
la hipoacusia en nifnos de 0 a 5 aifos de edad del con RGD en
el Hospital Vicente Corral Moscoso (HVCM), Cuenca. Febrero a
Junio 2023. Materiales y Métodos: estudio descriptivo en 73 ni-
fos con RGD confirmados por Brunet Lezine por la estimuladora
temprana. La fonoaudidéloga realizé a los 73 nifios la evaluaciéon
auditiva luego de superado el periodo agudo de enfermedad
y en condiciones estables. Se les aplic6 Otoemisiones Acusti-
cas (OEA) y Potenciales Evocados Auditivos del Tallo Cerebral
(PEATC); a los nifos con hipoacusia se les hizo Potenciales Auditi-
vos de Estado Estable (PAEE) para determinar el grado de pérdi-
da auditiva. Resultados: la mediana de edad de los 73 nifios fue
de 13 meses (Rango intercuartilico: 4-30), el 37% fueron mujeres
y el 63% varones. 15 nifios (25.86%) no superaron la prueba de
OEA. En 7 de los 73 nifos (9.5%) el examen de PEATC detectd
hipoacusia. De los 7 niflos con hipoacusia, PAEE indicé que 2 ni-
fos (28.5%) tuvieron hipoacusia unilateral leve, 2(28.5%) unila-
teral moderada, 1(14.3%) unilateral severa, 1(14.3%) unilateral
profunda, 1(14,3%) bilateral profunda. 8 nifos (11%) con OEA
alterado no asistieron a la evaluacion de PEATC. Conclusiones:
Estos resultados indican que existe una frecuencia significativa
de hipoacusia en niflos con RGD en el HVCM. Es importante la
evaluacién auditiva regular en esta poblacién para proporcionar
intervenciones adecuadas que promuevan un desarrollo 6ptimo.

15. MIDRIASIS UNILATERAL BENIGNA EPISODICA: A PROPOSITO
DE UN CASO CLiNICO
Luis Ibarra, Emilia Cirillo, Federico Baltar
Unidad académica de Neuropediatria, Facultad de Me-
dicina, Universidad de la Republica. Centro Hospitalario
Pereira Rossell. Montevideo, Uruguay
leibarras89@gmail.com

Introduccion: La midriasis unilateral benigna episodica
afecta principalmente a mujeres jévenes, su rango de edad de
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presentacion es variable. Es una causa aislada y benigna de asi-
metria pupilar. Se plantea su mecanismo sea secundario a afec-
ciones que generen una insuficiencia parasimapatica del esfinter
del iris o una hiperactividad simpatica del dilatador del iris. Los
estudios de neuroimagen son normales. El pronéstico es bueno,
la anisocoria suele durar varias horas o pocos dias y se resuelve
espontaneamente. Objetivo: Describir un caso clinico tipico de
midriasis unilateral benigna episodica. Caso clinico: 9 afios, sexo
femenino. Antecedente de dos crisis febriles simples al afio de
vida. Se manifesto inicialmente con ligera visién borrosa luego
de un traumatismo leve en ojo derecho, sin pérdida de visiéon o
dolor ocular ni otros sintomas acompafnantes; la misma se re-
suelve espontaneamente en minutos, instalando a continuacién
de forma rapida asimetria pupilar. Al examen se destacaba mi-
driasis con reflejo fotomotor y consensual lentos en ojo derecho
comparado con contralateral, la motilidad ocular extrinseca, la
agudeza visual y el fondo de ojo fueron normales. La resonan-
cia de craneo y orbita no evidencié alteraciones. Present6 una
evolucion favorable con resolucion progresiva y completa a los
4 dias. Conclusiones: La presencia de anisocoria aguda suele ser
un elemento que denota gravedad, si bien, existen entidades
benignas que se deben de considerar dentro de los diagndsticos
diferenciales.

16. PACIENTES CON PARALISIS CEREBRAL Y ANTECEDENTES
DE PREMATUREZ SEVERA ATENDIDOS EN EL CENTRO DE
REHABILITACION PEDIATRICA TELETON, URUGUAY
Matias Martinez', Federico Baltar', Santiago Manisill’,
Alfredo Cerisola '?

"Unidad Académica de Neuropediatria, Facultad de Medici-
na, Universidad de la Republica, UDELAR, Uruguay. ?Centro
de Rehabilitacion Pediatrica Teletdn, Uruguay
fedebaltar@gmail.com

Introduccién: Los nifios nacidos prematuramente repre-
sentan alrededor del 35% de los casos de paralisis cerebral (PC),
con una mayor prevalencia de PC a edades gestacionales mas
tempranas. Objetivo: Describir los tipos y severidad de la PC de
una cohorte de niflas/os con antecedente de prematurez severa
asistidos en un centro de rehabilitacién pediatrica. Metodolo-
gia: Estudio descriptivo, retrospectivo, de niflos/as con PCy an-
tecedente de prematurez severa (<32 semanas), nacidos desde
2012 a 2019, asistidos en el Centro Teletéon de Montevideo, Uru-
guay. Resultados: Se incluyeron 172 pacientes (58% varones),
con una media de edad gestacional al nacer de 28,3 semanas y
una media del peso al nacer de 1184 gramos. Se diagnosticaron
hemorragias intracraneanas en 44,1%. El 26% no presentaron
complicaciones neuroldgicas en la etapa perinatal. El 81,4% de
los pacientes desarrollaron PC espasticas (78% bilaterales, 22%
unilaterales), 15,7% disquinéticas, 0,6% ataxicay 2,3% “mixtas”.
La mitad (50,6%) desarrollaron PC severas (GMFCS 4-5). El 81%
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presentaron comorbilidades asociadas. Mejores resultados fun-
cionales se observaron en los pacientes que recibieron sulfato
de magnesio prenatal con respecto a los que no lo recibieron
(GMFCS: 2,9+1,7 vs 3,6+1,3). Al 97% se les realizé estudios de
neuroimagen. De 36/172 que tenian Unicamente ecografias neo-
natales informadas como normales, presentaron alteraciones en
la resonancia magnética realizada posteriormente. Conclusio-
nes: Se analizé una serie muy importante de pacientes con PC
vinculadas a la prematurez. Se observé un alto porcentaje de
pacientes con PC severas y de pacientes con comorbilidades. Me-
didas prenatales, como el sulfato de magnesio, han demostrado
eficacia terapéutica.

17. PERFIL NEUROLOGICO EN ESPECTRO DE NEUROMIELITIS
OPTICA: A PROPOSITO DE UN CASO CLINICO
Maria José Rivera, Luis Ibarra, Paula Gandaro, Luciana
Salazar, Mariana Carriquiry, Ana Calvelo, Gabriela Man-
gado, Patricia Miraballes, Maria Eugenia Reyes, Gabriel
Gonzalezl
Unidad académica de Neuropediatria, Facultad de Medici-
na, UdelaR. Centro Hospitalario Pereira Rossell
mjrivera25@gmail.com

Objetivo: Presentar un caso clinico de un paciente con en-
fermedad desmielinizante con alteraciones a nivel neuropsico-
l6gico. Caso clinico: Se trata de un paciente de 9 afos, quien
presenté dos eventos desmielinizantes a los 5 y 6afos. Alli se
constataron lesiones en resonancia magnética supra e infra-
tentoriales, bandas oligoclonales, realizandose diagnéstico de
espectro de neuromielitis 6ptica. Se encuentra en tratamiento
con azatioprina con ultima resonancia magnética normal. De
su historia de desarrollo se refieren adquisiciones en tiempos
esperados, presenta torpeza desde etapas tempranas y debi-
lidades en la cognicién social. Presenta dificultades en el des-
empefio en AVD. En la evaluacion neuropsicoldgica, se detec-
tan alteraciones pragmaticas en el lenguaje, debilidades en el
relacionamiento social e inquietud. Desde las escalas Wecshler
se desprende fortaleza a nivel verbal, con debilidad visoespa-
cial y de memoria de trabajo. Asocia fallas a nivel atencional,
fundamentalmente en el control inhibitorio. Se observa un
desempefno motor con afectacion global de la coordinacion, la
planificacién yla ejecucién. A nivel de los aprendizajes escola-
res se observan dificultades en la escritura, manejo numérico,
calculo oral y escrito. Su perfil de funcionamiento nos remeda
al Trastorno del Aprendizaje no Verbal. Conclusiones: La neu-
romielitis 6ptica presenta una frecuencia de 0,3 a 4,4/100000
habitantes, un 5 % son de inicio en la edad pediatrica. Es de
relevancia en patologias desmielinizantes en edad pediatrica,
considerar este tipo de alteraciones neuropsicoldgicas, valoran-
do la correspondencia anatémico funcional, para orientar los
abordajes hacia una mejor calidad de vida.
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