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POLINEUROPATIA AXONAL SENSITIVO-MIOTORA AGUDA COMO
VARIANTE RARA DE SINDROME DE GUILLAIN BARRE EN TRES
PACIENTE CON DISOCIACION ALBUMINO-CITOLOGICA DESDE
LA PRIMERA SEMANA DE INICIADO EL CUADRO. REPORTE DE
CASOS

GUTIERREZ MOCTEZUMA JUVENAL,* SOLORZANO GOMEZ ELSA,* VENTA SOBERO JOSE ANTONIO,*
AGUILAR PEREZ MARIA ENGRACIA**

*MEDICOS ADSCRITOS DE NEUROLOGIA PEDIATRICA. **MEDICO RESIDENTE DE NEUROLOGIA
PEDIATRICA. CENTRO MEDICO NACIONAL 20 DE NOVIEMBRE, ISSSTE, MEXICO, D.F.

INTRODUCCION: Existen polineuropatias inflamatorias agudas adquiridas, mediadas
inmunolégicamente, postinfecciosas, con variados mecanismos neurofisiopatolégicos,
diversas manifestaciones clinicas y con formas de presentacion y grados de gravedad
variables. El sindrome de Guillain Barré cursa con variantes raras que pueden tener una
evolucion catastréfica.

OBJETIVO: Se presentan tres casos de pacientes previamente sanos que cursan con datos
de una neuropatia axonal sensitivo motora aguda (NASMA) postinfecciosa, examen
citolégico alterado en la primer semana de iniciado el cuadro y respuesta adecuada al
tratamiento de esta forma rara de variante de sindrome de Guillain-Barré.

CASOS CLINICOS: CASO 1: Femenina de 3 a. y 4 m., procedente de Acapulco, Guerrero, sin
historial de importancia. Antecedente de una semana previa con infeccién gastrointestinal
sin complicaciones. Inicia su padecimiento con imposibilidad para la bipedestacion que
evoluciona a cuadriparesia flacida con ausencia de reflejos osteotendinosos a nivel Aquileo
y rotuliano y disminuidos a nivel tricipital y radiales, la sensibilidad conservada, presenta
constipacion. Adquirié la mejoria 27 dias después de iniciado y después de iniciada la
inmunoglobulina, cuenta con disociacién albimino citoldgica 40/3 proteinas/células desde
la primer semana, estudios de conduccién motora con ausencia de onda F biperonea y
ulnar derecha y el control de tres semanas después muestra ausencia de ambos ulnares
y del peroneo izquierdo, se inicia manejo con inmunoglobulina por cinco dias mejorando
la dificultad para tragar y el tono de la voz , actualmente con pares craneales sin altera-
ciones, fuerza muscular de extremidades superiores 5/5 proximal distal 4/5, extremida-
des inferiores 5/5 proximal, distal 4/5. Tono y trofismo sin alteraciones con REMS norma-
les en miembros superiores, inferiores rotuliano + bilateral con aquileo normal, marcha
independiente. No se encontro etiologia especifica.

cAs02: masculino de 11.a.y 2 m., originario de La Paz, Baja California, previamente sano,
antecedente de dos semanas previas de infeccion de vias aéreas superiores sin compli-
caciones, inicia con debilidad generalizada que evoluciona a cuadriplejia, postracion y
diplopia, se inicia manejo con inmunoglobulina, presenta citoquimico de LCR con diso-
ciacion albumino-citologica en la primer semana. Se le encuentra con oftalmoplejia,
amimia, fuerza: masculos del cuello (2/5), debilidad generalizada (0/5) 1/5 los dedos
del pie, arreflexia en miembros inferiores, hipertension, dolor corporal y disautonomias,
se realizaron: PCR para virus Epstein Baary CMV. Negativos determinacion por Elisa
de anticuerpos contra Campylobacter jejuni fue de 1:100, velocidades de conduccion
reportaron dafio axonal y desmielinizante. Actualmente pares craneales sin alteraciones,
fuerza en extremidades superiores 5/5 proximal, 3/5 distal, inferiores 4/5. Los REMS
extremidades superiores normales, Aquileo presente bilateral y rotuliano ausente bilate-
ral. Marcha asistida puede realizar tres pasos continuos.

CcAs0 3: Masculino de 5 a. y 10 m. originario del Estado de México, previamente sano,
antecedente de infeccion de vias aéreas previa, inicia con dolor en el brazo izquierdo
evoluciona a cuadriplejia de las cuatro extremidades, amerita ventilacion mecanica por 35
dias con disociacién albumino- citoldgica tres dias después de iniciado el cuadro. Funcio-

nes mentales sin alteraciones, pares craneales puede tragary el tono de voz es normal.
Moviliza los hombros, flexién de antebrazo sobre brazo en el izquierdo 3/5 y el derecho 2/
5, las manos moviliza los dedos, hay atrofia de interdseos (2/5). En miembros pélvicos
flexion de ambas rodillas, extiende la pierna izquierda pero no la flexiona (2-3/5). Estudio
de conduccion nerviosa anormal del tipo polineuropatia motora tipo axonal de las cuatro
extremidades, no se encontrd germen etioldgico. Actualmente: pares craneales conser-
vados, fuerza en extremidades superiores: proximal y distal 5/5 bilateral, extremidades
inferiores: proximal 4/5 y distal 3/5, tono disminuido de manera global, trofismo disminui-
do, con reflejos de estiramiento muscular presentes en extremidades inferiores, asi como
patelar, aquileo ausente, respuesta plantar indiferente. Sensibilidad sin alteraciones.
Cerebelo sin alteracion en coordinacion y metria. Marcha titubeante.

DISCUSION: La pérdida de reflejos, afeccion motora y los resultados en el estudio
electromiografico ademas de los datos de infeccion de tipo viral y alteracion temprana en
los exdmenes citoquimicos de liquido cefalorraquideo nos hicieron establecer el diagnés-
tico de NASMA, una rara variante de Guillain Barré, con una adecuada respuesta al
tratamiento y con evolucion-sensitivo motora hacia la mejoria. La casuistica reportada
por otros autores es baja y la respuesta no siempre es satisfactoria.

CONCLUSION: La neuropatia axonal sensitivo motora aguda postinfecciosa es rara al igual
que la disociacion albumino-citolgica en la primera semana de iniciado el cuadro y la
respuesta en nuestros pacientes fue adecuada a pesar de la gravedad de la evolucion.

PROYECTO SOCIAL DE PRE VENCION EN SALUD MATERNA Y
ATENCION NEUROLOGICA: UN NUEVO ENFOQUE DE
COINVERSION SOCIAL EN MEDICINA

GARCIA-JASSO FG, GARCIA-HERNANDEZ IB, HERNANDEZ-MARTINEZ AC, GARCIA-HERNANDEZ FF,
NORIEGA-VALLADOLID GL, RUIZ-REVUELTAS L, GOMEZ-HERNANDEZ FJ, RUBIO-CHEVANNIER HF,
SANCHEZ-MICHACA V, REYES-VAZQUEZ H, CASAS-MEUGNIOT E, PETRONE-GONZALEZ L, CUECUES-
CARDENAS JC, GONZALEZ-GARCIA ME, ROMAN-SANDOVAL A, GARCIA-JASSO AR, GARCIA-
VALDOVINOS A, GARCIA-JASSO DT, GARCIA-FUENTES F

FUNDACION MEXICANA DE NEUROLOGIA PEDIATRICA ANGEL, A.C. FACULTAD DE MEDICINA DON
SANTIAGO RAMON Y CAJAL, UNIVERSIDAD WEST HILL; CLINICA DE ESPECIALIDADES DE LA MUJER, SDN;
CENTRO DE REHABILITACION INTEGRAL DE QUERETARO, SEDIF. ROYAL CANIN, MEXICO.

ANTECEDENTES: La atencion en salud neurolégica debe enfocarse a la prevencion e inter-
vencion, en esquemas que integren la asistencia, la ensefianza e investigacion con par-
ticipacion activa de la familia, en organizaciones de la sociedad civil (OSC) profesionalizadas,
como generadora de sustentabilidad en alianza con las instituciones.

0BJETIVO: Describir la planeacion, organizacion, ejecucion y resultados de un proyecto
social en salud preventivo y asistencial.

MATERIAL Y METODOS: De enero de 2004 a mayo de 2007 se generaron las necesidades
asistenciales; mayo de 2007 se cred la organizacion para la atencion del Problema Social
con el objetivo de promover, mantener y asegurar la salud de la familia con medidas de
prevencion y recuperar la salud neurolégica para propiciar el desarrollo humano familiar.
TIPO DE ESTUDIO: Prospectivo, descriptivo y longitudinal. Se integraron tres programas: 1.
Educativo (ocho proyectos). 2. Salud (cinco proyectos) y 3. Investigacion (siete proyec-
tos). Recursos humanos, animales y materiales: 19 hombres y mujeres; 52 perros de
trabajo; 02 servicios de consulta externay 01 clinica campestre; 03 vehiculos de trans-
porte.

RESULTADOS: Educativo: 10,000 historietas educativas, 2,000 carteles informativos, 1,000
manuales de curso taller, 730 profesionales capacitados, 2,002 encuestas a adolescen-
tes, plataforma-Web.Salud: pacientes procedentes de 12 estados, 18,000 consultas de
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especialidad, software expediente clinico (nueve instrumentos de seguimiento), 1,213
nifios en el programa de terapia asistida por animales (perros), 471 nifios tratados con
NoBTX-A, 214 tratamientos con imunoglobulina G humana intravenosa Investigacion: 09
trabajos libres. Inversion: A. Infraestructura 457,000.00 USD; y B .Operacion 366,092
usD.

CONCLUSIONES: La conversion de los problemas de salud en problemas sociales permite
integrar a las familias a un concepto de participacion social y econémica. Y rompe el
esquema de asistencialismo tradicional, generando indicadores de logros, efectos e im-
pactos.

ENCEFALITIS AUTOINMUNE ANTI-RECEPTORES DE N-METIL-D-
ASPARTATO, PRESENTACION DE UN CASO Y REVISION DE LA
LITERATURA

REYES-CUAYAHUITL ARACELI, MUNOZ MONTUFAR JUAN PABLO, AGUILAR REBOLLEDO FRANCISCO,
REYES CUAYAHUITL SANDRA VIRGINIA
HOSPITAL DE PEDIATRIA CENTRO MEDICO NACIONAL SIGLO XXI. IMSS.

INTRODUCCION: Las encefalitis asociadas con autoinmunidad a proteinas sinpticas cons-
tituyen un grupo emergente de enfermedades neurolégicas nuevas mediadas por el
sistema inmune. Muchas de ellas fueron consideradas idiopaticas o producidas por virus
indeterminados y se les aplicd nombres descriptivos como encefalitis letargica o
hipercinética. En 1968 se describié una entidad con denominada encefalitis limbica por
sus caracteristicas clinico-patolégicas, cuyas caracteristicas se centran en alteraciones
afectivas, mnésicas, neurovegetativas y de suefio, asociadas a liquido cefalorraquideo
(LCR) inflamatorio, alteraciones electroencefalogréaficas y lesiones en regiones limbicas.
La caracteristica principal es la presencia de anticuerpos anti-subunidad NR1 del recep-
tor de N-metil-D-aspartato (NMDAr) en suero y/o LCR.

OBJETIVO: Presentacion de un caso de encefalitis autoinmune anti-receptores de N-metil-
D-aspartato.

CAsO CLiNICO: Se trata de escolar femenino de nueve afios de edad, originaria y residente
de Oaxaca, sin antecedentes perinatales de importancia, neurodesarrollo normal, quien
inicié cuadro clinico mes y medio previo a su internamiento, caracterizado por cambios
conductuales, afectivos, pérdida de memoria reciente, eventos de cefalea pulsatil
holocraneal de intensidad leve-moderada, sin predominio de horario, que remite con el
descanso. Quince dias después presentd pérdida del estado de alerta al estar en el colegio,
aparentemente acompafiada de movimientos tonico clénicos generalizados, por lo que
se inicid manejo con valproato de magnesio. Veinte dias previos a su ingreso presenté un
pico febril, acompafiado de movimientos anormales de tipo extrapiramidal, primero en
extremidades superiores y agregandose posteriormente al resto de la economia, impi-
diendo su deambulacion, ademas de presentar mutismo y sacudidas mioclénicas en
extremidades superiores. Fue derivada a nuestra unidad donde se inici6 protocolo de
estudio, el cual incluy6 estudio de imagen con resonancia magnética la que no mostré
alteraciones, SPECT cerebral normal, electroencefalograma que presenté ritmo lento
generalizado en un inicio y posteriormente con recuperacion del ritmo para la edad. Se
realizaron estudios de extension con la finalidad de buscar neoplasias, sin encontrar
alguna. Se realiz6 puncion lumbar, obteniendo liquido para su estudio con confirmacién
de la presencia de anticuerpos anti-NMDAr en LCR. Fue manejada con inmunoglobulina,
esteroide y finalmente con ciclofosfamida con buena respuesta se inicid rehabilitacion, se
egreso por mejoria y se le ha dado seguimiento hasta la fecha con recuperacion integra.
CONCLUSIONES: Es fundamental el conocimiento de la etiologia autoimnune de encefalitis,
si bien se ha hablado de que este tipo de padecimiento es reciente como podemos verlo
y gracias a los avances y los aporte de Dalmau, et al., es nuestro deber tenerlo como una
sospecha diagnéstica y como diagnéstico diferencial ante cuadros caracteristicos como el
presentado en este trabajo. Es también importante el informe de ellos para que de alguna
manera se tenga mayor experiencia en cuanto a su evolucion y tratamiento.

NEUROPATIA CRANEAL MULTIPLE COMO PRESENTACION DE
UN CASO DE BORRELIOSIS DE LYME

REYES-CUAYAHUITL ARACELI, AGUIRRE CAMPA LUIS ENRIQUE, GORDILLO PEREZ GUADALUPE
HOSPITAL DE PEDIATRIA CENTRO MEDICO NACIONAL SIGLO XXI. IMSS.

INTRODUCCION: La neuroborreliosis es un conjunto de manifestaciones clinicas, que son
causadas por Borrelia burgdorferi sensu lato, la cual es transmitida por la mordedura de

garrapatas del género Ixodes. Se ha documentado que la neuroborreliosis inicia en la
tercera semana posterior a la mordedura de la garrapata. Se presenta en 20% de casos
con borreliosis de Lyme en EUA. En nifios, la manifestacion neurolégica mas comun es la
pardlisis del nervio facial, parélisis del sexto nervio craneal y la meningitis linfocitica; las
neuropatias periféricas, radiculopatias y el sindrome de Bannwarth son raras. La neuropatia
craneal, principalmente paralisis periférica del nervio facial, es la manifestacion neurolégica
mas comUn en EUA; se presenta en 25 a 50% de casos con neuroborreliosis de Lyme.
Puede ser bilateral y ocasionalmente se acompana de paralisis del lll, IV, V'y VI pares
craneales 0 como mononeuritis multiple.

OBJETIVO: Presentacion de un caso de neuropatia craneal multiple como presentacion de
Neuroborreliosis de Lyme.

CAsO cLiNico: Se trata de preescolar masculino de cuatro afios siete meses de edad,
originario y residente del Distrito Federal, sin antecedentes prenatales y perinatales de
importancia. Inicia cuadro clinico un mes previo a su ingreso a nuestra unidad caracteri-
zado por infeccién de vias respiratorias superiores, acompafiada de fiebre, que cede con
antipirético, y con mejoria progresiva. Diez dias después presenta ptosis palpebral iz-
quierda y 48 horas después diplopia, documentandose paralisis del Il nervio craneal
(NC) derecho y VI NC bilateral, se agrega posteriormente defecto pupilar aferente
bilateral, y finalmente afectacion del IV NC. Es enviada a nuestra unidad donde se inicia
protocolo de estudio, incluyendo TAC simple de craneo, la cual se muestra normal.
Resonancia magnética normal. Se realiza puncién lumbar obteniéndose liquido
cefalorraquideo normal, se envia a cultivo y se realiza Western-Blot IgG contra Borrelia
burgdoferi sensu lato en LCR resultando positivo para las bandas p21, p34 y p41. Por lo
que se inicid manejo antibittico especifico, con mejoria clinica posterior.

CONCLUSION: La neuropatia craneal multiple como presentacion de un caso de
neuroborreliosis no es un hallazgo poco comdn, al menos en nuestro pais, se ha docu-
mentado hasta 50% de los casos en EU, sin embargo, es fundamental darle la importan-
cia que merece, siendo entonces uno de los diagndsticos diferenciales que no debemos
pasar por alto y que, sin duda tendra una beneficio positivo en los pacientes tanto en su
diagndstico como en su evolucion y tratamiento.

TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN LA ETAPA ADULTA:
ESTUDIO DE CASO

ARREOLA MARTINEZ LAURA ROSARIO, GONZALEZ PULIDO DIANA ESTEFANIE, MARTINEZ VILLARREAL
REBECA THELMA, DE LEON FLORES LAURA, REA BARAJAS MARIA ESTHER, MALAGON SANTIAGO
GUADALUPE ISMAEL

CENTRO UNIVERSITARIO DE SALUD, CLINICA DE ATENCION A ADOLESCENTES Y JOVENES, UANL.

INTRODUCCION: El trastorno de espectro autista (TEA), comprende alteraciones en la
conducta, comunicacion e interaccion social. En la infancia, los autistas reciben apoyo
educativo y clinico, pero se conoce poco de la evolucion del TEA en adultos.

OBJETIVO: Presentar la evolucion clinica y social de una paciente adulta con TEA, a partir
de la terapia neuropsicoldgica recibida.

MATERIAL Y METODOS: Paciente adulta de sexo femenino, diagnosticada con TEA a los
nueve afios, con problemas educativos y sociales, recibi6 terapia durante 15 meses
considerando sus funciones neuropsicologicas alteradas, aspectos familiares y sociales.
Se realizé un andlisis descriptivo/comparativo con las evaluaciones realizadas pre- y post-
terapia.

RESULTADOS: Antes del tratamiento, sus principales dificultades radicaban en la interaccion
social, el lenguaje, en pensamiento abstracto y en funciones ejecutivas. Por su condicion
neurolégica fue rechazada en varias ocasiones para ingresar a preparatoria. Posterior al
tratamiento, demostrd mayores recursos y habilidades. Actualmente concluyé la prepa-
ratoria y labora en una empresa privada.

piscusion: Con el apoyo adecuado, los autistas adultos pueden mejorar su calidad de vida
e integrarse a la sociedad con mejores recursos personales dada su condicion neurolégica.
CONCLUSION: La paciente mostré una mejoria en sus sintomas clinicos y en sus habilida-
des personales, familiares y sociales.

HEMORRAGIA INTRAVENTRICULAR, POR ROTURA DE UNA
MALFORMACION ARTERIOVENOSA EN UN ADOLESCENTE.
INFORME DE CASO

VARGAS MENDEZ RODRIGO, COUOH CASTANEDA JARY DAVIS, DAVILA GUTIERREZ GUILLERMO
HOSPITAL GENERAL DR. AGUSTIN O’ HORAN
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INTRODUCCION: La hemorragia intraventricular es rara en adultos y representa 3% de las
hemorragias cerebrales en adultos. En nifios y adolescentes es todavia mas infrecuente
y siempre debe descartarse la presencia de una malformacion arteriovenosa.

OBJETIVO: Presentar la evolucion clinica, el diagnéstico temprano y el tratamiento oportu-
no en un paciente con hemorragia intraventricular secundario a malformacion arteriovenosa
cAso cLinico: Masculino de 13 afios, antecedente de abuelo materno con EVC hemorragico.
Historia de cefalea occipital de seis meses de evolucion, tratado de forma externa con
analgésicos. Veinticuatro horas previas a su ingreso presenta cefalea occipital, intensidad
severa, punzante, acompafado de vomito y alteracion del estado de alerta. Somnolencia,
hiperreflexia. TAC cerebral con hemorragia intraventricular. angiografia cerebral con
malformacion arteriovenosa parietal derecha Spetzler-Martin lll. Se realizé embolizacion
con Onyx en dos tiempos, en 80% en primer tiempo quirdrgico. Con remision de
sintomatologia.

CONCLUSIONES: La exploracion fisica minuciosa sigue siendo una herramienta eficaz ante
la sospecha de alteraciones vasculares cerebrales. La embolizacion es una alternativa
que permite reduccién inmediata, una pronta recuperacion y corta estancia.

SINDROME DE SHIMMELPENNING-FEUERSTEIN-MIMS. REPOR-
TE DE UN CASO

LUNA MACIAS VICTOR BASILIO, GALVAN HEREDIA PENELOPE, LOMAN ZUNIGA VERONICA, ARENAS
AGUAYOLUIS
CENTROMEDICO NACIONAL SIGLO XXI

INTRODUCCION: El sindrome de Shimmelpenning se caracteriza por la presencia de un
nevo sebaceo y alteraciones del sistema nervioso central.

OBJETIVO: Presentar el caso de paciente de 11 afios con diagnéstico de sindrome de
Shimmelppenning asociado a hemimegalencefalia. Justificacion: Es una entidad rara con
alteraciones dérmicas y anatémicas la cual al detectarse y darse tratamiento oportuno
mejorara el pronéstico y la calidad de vida.

METODOLOGIA: Presentacion de caso clinico.

RESULTADOS: Se presenta el caso de masculino de 11 afios de edad, el cual inicia desde el
primer dia de vida con crisis convulsivas parciales motoras izquierdas y presencia de
dermatosis localizada a hemicara y cuello del lado derecho constituida por neo forma-
cion de aspecto verrugoso. Durante su evolucion presenta epilepsia de dificil control
presentando 10-12 crisis epilépticas al dia de tipo tonicas, clénicas y gelasticas en
tratamiento con mdltiples antiepilépticos. IRM la cual se describe hemimegalencefalia
derecha, displasia cortical focal, apariencia de tuber en amigdala hipocampal. Se rea-
liza biopsia de piel la cual reporta nevo verrugoso cervical.

CONCLUSIONES: Se trata de una neurodermatosis rara de caracteristicas clinicas especifi-
cas la cual puede manejarse con cirugia de epilepsia siendo de mejor prondstico mientras
se trate a mas temprana edad

DISPLASIA CORTICAL COMO CAUSA DE EPILEPSIA DE DIFICIL
CONTROL

LOMAN ZUNIGA VERONICA, GALVAN HEREDIA PENELOPE, ARENAS AGUAYO LUIS, LUNA MACIAS
VICTOR BASILIO
CENTRO MEDICO NACIONAL SIGLO XXI

INTRODUCCION: Las displasias corticales son malformaciones en las cuales la corteza tiene
una inadecuada laminacion y existen células anormales que van desde la corteza a la
sustancia blanca subyacente generalmente presentandose clinicamente como epilepsia
de dificil control.

0BJETIVO: Presentar el caso de paciente de dos afios con diagnéstico de epilepsia de dificil
control secundaria a displasia cortical focal. Justificacion: Los pacientes con displasia
cortical generalmente se presentaran como epilepsia parcial motora de dificil control,
asociado o no a déficit motor siendo el tratamiento definitivo la reseccién quirdrgica.
METODOLOGIA: Presentacion de caso clinico

RESULTADOS: Se presenta el caso de paciente de dos afios de edad el cual inicia al mes de
vida con crisis convulsivas parciales motoras de tipo clénico de brazo izquierdo, evolucio-
nando hacia una epilepsia de dificil control presentando siempre el mismo patron de crisis
convulsivas, presentando ademas retraso mental superficial. IRM la cual reporta displasia
cortical focal en hemisferio cerebral derecho.

CONCLUSIONES: En los pacientes que presenten crisis convulsivas parciales motoras habra
que descartarse alteraciones estructurales como causa de las mismas, siendo la displasia
cortical una de las causas de epilepsia parcial motora de dificil control, siendo necesario
tratamiento quirargico en la mayoria de los casos.

HIPOMELANOSIS DE ITO Y HEMIMEGALENCEFALIA. REPORTE
DE UN CASO

GALVAN HEREDIA PENELOPE, LOMAN ZUNIGA VERONICA, ARENAS AGUAYO LUIS, LUNA MACIAS
VICTOR BASILIO
CENTRO MEDICO NACIONAL SIGLO XXI.

INTRODUCCION: La hipomelanosis de Ito se caracteriza por manchas hipocrémicas en dos
0més segmentos corporales y asociacion con lesiones de sistema nervioso central.
OBJETIVO: Presentar el caso de paciente de cuatro meses con diagndstico de hipomelanosis
de Ito y hemimegalencefalia. Justificacion: Es una entidad neonatal con alteraciones
dérmicas asociadas a malformaciones en sistema nervioso central que se presenta como
una epilepsia de dificil control.

METODOLOGIA: Presentacion de caso clinico.

RESULTADOS: Paciente masculino de cuatro meses de edad, el cual desde el nacimiento
presenta manchas hipocromicas en cara y cuello, a los dos dias de vida presenta crisis
convulsivas parciales motoras derechas, llegando a presentar entre 50-60 crisis convulsivas
de 1-2 minutos de duracion. Fue tratado como una epilepsia de dificil control. Se realizé
EEG con actividad focal persistente en regio frontotemporal con generalizacion secunda-
ria @ hemisferio izquierdo, IRM con hemimegalencefalia izquierda. A la EF con mancha
hipocrémica de aproximadamente de 6 cm en regién cervical anterior izquierda y otra en
frente a nivel central.

CONCLUSIONES: Al encontrar lesiones hipocromicas asociadas a epilepsia debera de
sospecharse malformaciones a nivel de sistema nervioso central y buscar sindromes
neurocutaneos en los cuales se puede presentar epilepsia de dificil control.

MANIFESTACIONES NEUROLOGIQAS EN DOS PACIENTES CON
EL SINDROME DE MICRODELECION INVOLUCRANDO AL GEN DE
LA NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1

ACOSTA YEBRA LILIAN DANAE, ESVER CARMEN, BRAVO ORO ANTONIO, BLANCO HERNANDEZ
GABRIELA, PINA RAMIREZ BERENICE MARISOL

DEPARTAMENTO DE NEUROPEDIATRIA. HOSPITAL CENTRAL IGNACIO MORONES PRIETO, SAN LUIS
POTOS], SLP. DEPARTAMENTO DE GENETICA. HOSPITAL CENTRAL IGNACIO MORONES PRIETO, SAN
LUISPOTOSI, SLP.

oBJETIVO: Neurofibromatosis tipo 1 (NF1; OMIM# 162200) es un trastorno autosémico
dominante con una incidencia de 1 en 3,500 nacidos vivos. El 90-95% de los pacientes
presentan mutaciones puntuales en el gen NF1localizado en el cromosoma 1711 2. En
el resto de los casos se observan microdeleciones genomicas.

MATERIAL Y METODOS: Dos pacientes que cumplieron criterios diagnésticos para NF 1, el
caso 1de 16 afios, microcefalia, dismorfias y retraso mental y el caso 2 de tres afios con
las mismas caracteristicas y crisis convulsivas. Se solicito estudios de microarreglos.
RESULTADOS: Se analiz6 1 ug de ADN gendmico de los pacientes con un array de 105,000
oligonucleétidos (Agilent, 105K). En el caso 1 se detectd una delecion monoalélica de
1,202,659 pares de bases en la banda citogenética 17q11.2, en el caso 2 la pérdida fue
de 1,058,761 pares de bases. Ademas de la delecion completa del gen NF1 se confirmé
la ausencia de los otros 12 genes COPR5, CRLF3, ATAD5, OMG, ADAP2, RNF 135,
EVI2B, EVI2A, RAB11FIP4, UTP6, SUZ1y TEFM.

CONCLUSIONES: Ambos pacientes presentan microdelecion en 17g11.2 corroborando asi
la existencia de un sindrome de microdelecion, siendo éste responsable de un fenotipo
mas severo comparado con los pacientes que presentan mutaciones puntuales.

MICROCORNEAS EN UNA FAMILIA CON PORENCEFALIA
FAMILIAR

QUIROZ SAAVEDRA ANDREA DEL ROC[O, MONTANO DIAZ DE LEON JORGE DAVID, PADILLA GOMEZ LUIS
ALFREDO, CEJA MORENO HUGO, DOMINGUEZ VEGA ROSA XEL-HA

SERVICIO DE NEUROLOGIA PEDIATRICA, ANTIGUO HOSPITAL CIVIL DE GUADALAJARA FRAY ANTONIO
ALCALDE.



S10

Rev Mex Neuroci2013; 14(S1): S7-S14
Restimenes de Trabajos en Pdster

INTRODUCCION: La porencefalia familiar pertenece al espectro de mutacion del gen COL4A1.
Es una patologia autosdmica dominante con penetrancia incompleta caracterizada por
quistes cerebrales secundarios a eventos vasculares previos a la semana 26 de gesta-
cién, ocasionando hemiplejia, epilepsia, retraso mental, distonia y alteraciones oculares.
OBJETIVO: Presentacion de una familia con microcorneas y porencefalia familiar
MATERIAL Y METODOS: Madre de 24 afios e hijas de ocho y tres afios de edad con datos de
retraso psicomotriz, problemas de aprendizaje, hemiparesia izquierda y microcomeas. Ambas
hijas con crisis convulsivas parciales, ademas hija mayor con papila ovoide bilateral.
RESULTADOS: Se realiza resonancia magnética de craneo a las tres pacientes demostran-
do quistes porencefalicos en todas y hemimegaloencefalia izquierda en la hija mayor. El
electroencefalograma de ambas hijas demuestra actividad paroxistica.

CONCLUSIONES: La porencefalia es una enfermedad rara subdiagnosticada, la cual debe
incluirse en el diagnéstico diferencial en pacientes con hemiparesia, epilepsia, retraso
mental y familiares afectados con el mismo cuadro. Las principales manifestaciones
oculares descritas en asociacion con porencefalia son microftalmos y opacidades corneales,
sin embargo, no se encuentra reportada la asociacién con microcémea, por lo que
nosotros sugerimos a ésta como parte del espectro de la porencefalia familiar asociada a
mutaciones en el gen COL4A1.

DISMINUCION DE TAMANO DE ASTROCITOMASUBEPENDIMARIO
DE CELULAS GIGANTES EN PACIENTE CON COMPLEJO
ESCLEROSIS DE TUBEROSA EN TRATAMIENTO POR SEIS
MESES CON EVEROLIMUS

BLANCO HERNANDEZ GABRIELA, BRAVO ORO ANTONIO, QUEZADA CORONA ARTURO, PINA RAMIREZ
BERENICE MARISOL, ACOSTA YEBRA LILIAN DANAE

DEPARTAMENTO DE NEUROPEDIATRIA. HOSPITAL CENTRAL IGNACIO MORONES PRIETO, SANLUIS
POTOS..

INTRODUCCION: El complejo de esclerosis tuberosa (TSC), trastorno autosémico dominan-
te con unaincidencia de 1 en 6,000 nacimiento vivos, caracterizado por el desarrollo de
tumores benignos (hamartomas) en mdltiples organos incluyendo el cerebro. El
astrocitomasubependimario de células gigantes (SEGA), tumor de crecimiento lento que
tipicamente crece en el foramen de Monroe y presente en 5-20% de los pacientes con
TSC. En México esté aprobado el uso de Everolimusinhibidor de la via mTOR, ya que
estabiliza el crecimiento de diversos tumores incluyendo al SEGA.

Figura 2. Imagenes seis meses de iniciar Everolimus. Flair (A) y secuencia T2 (B).

cAso cLinico: Masculino de 14 meses con TSC porrabdomioma cardiaco y manchas
hipomelanociticas desde el nacimiento. A los seis meses de edad espasmos infantiles
iniciando anticonvulsivos, con regular control. Resonancia magnética a los ocho meses de
edad con SEGA con medidas 20.2 x 13 2x 24.4 mm (Figura 7). Se inicia al afio Everolimus
a3mg/m?, alos seis meses del tratamiento, nueva resonancia encontrando disminucion
del volumen del SEGA con medidas de 18.1 x 11.8 x 15.1 mm (Figura 2).

DISCUSION: En nuestro caso el uso de Everolimus ha logrado disminuir el tamafio del
tumor, mejor control de crisis convulsivas y los efectos adversos han sido minimos.

LEUCOENCEFALOPATIA CON SUSTANCIA BLANCA 3
EVANESCENTE: PRESENTACION DE UN CASO POR MUTACION
EN EL GENEIF2B5

GABRIELA BLANCO HERNANDEZ,* ANTONIO BRAVO ORO,* ARTURO QUEZADA CORONA,* CARMEN
ESMER,** MARJO VAN DER KNAAP***

*DEPARTAMENTO DE NEUROPEDIATRIA. HOSPITAL CENTRAL DR IGNACIO MORONES PRIETO, SANLUIS
POTOSI, MEXICO. *DEPARTAMENTO DE GENETICA. HOSPITAL CENTRAL DR IGNACIO MORONES PRIETO,
SANLUIS POTOSI, MEXICO. **DEPARTAMENTO DE NEUROPEDIATRIA. VU UNIVERSITY MEDICAL CENTER,
AMSTERDAM, HOLANDA.

INTRODUCCION: La leucoencefalopatia con sustancia blanca evanescente (OMIM; # 68396)
es un desorden neurodegenerativo autosémico recesivo, con un rango de edad de
presentacion que van desde un tipo infantil agudo (inicio con menos de un afio), tipo
temprano de inicio en la nifiez (a los cinco afios), tipo juvenil tardio (5-15 afios) y tipo del
adulto. El deterioro progresivo cronico es exacerbado durante procesos febriles, trauma
craneoencefalico o por un acusado estrés psicoldgico.

CcAso cLinico: Masculino de un afio de edad, padres consanguineos, desarrollo psicomotor
previo normal, inicia con cuadro clinico de fiebre, vomito, irritabilidad, pérdida de sostén
cefalico y posicion sedente. A los tres meses, es conocido por nuestro servicio posterior a
traumatismo craneoencefalico leve presentd hipotonia, hiperreflexia y crisis convulsivas
focales complejas. Se realiza resonancia magnética observandose en T2hiperintensidad
de sustancia blanca en hemisferios cerebrales, cuerpo calloso, capsula interna y cerebelo
(Figura 1). Se realiza estudio genético confirmando el diagndstico, encontrando mutacion
enelgen EIF2B5¢.318A > T, P.Leu106Phe.

Figura 1. Secuenciaen T2.

piscusioN: Cinco genes han sido asociados siendo el méas frecuente el EIF2B5, gen
afectado en nuestro caso. Estos genes estan involucrados en las funciones de los astrocitos,
lo que explicaria la pérdida de sustancia blanca que presentan estos pacientes.

ENFERMEDAD DE DEVIC MANEJO CON RITUXIMAB, EVOLUCION
AUNANO

REYES-CUAYAHUITL ARACELI, MUNOZ MONTUFAR JUAN PABLO, CALDERON VALLEJO ALEJANDRA,
BACA RUIZ VICENTE ]
HOSPITAL DE PEDIATRIA CENTRO MEDICO NACIONAL SIGLO XXI. IMSS.
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INTRODUCCION: La neuromielitis dptica (NMO), o enfermedad de Devic, es un padecimien-
to desmielinizante de sistema nervioso central (SNC) que suele confundirse con esclero-
sis multiple (EM). Tiene prevalencia de 0.5/100 000 habitantes en adultos, siendo infre-
cuente en nifios. Los criterios diagndsticos del Pediatric Multiple Sclerosis Study Group
son la presencia de mielitis transversa y neuritis 6ptica, ademas de seropositividad para
anticuerpos anti-NMO o resonancia con mielitis mayor a tres segmentos. Previamente los
sintomas cerebrales excluian el diagnéstico, actualmente no y son mas comunes en
pediatria. Recientemente, con la finalidad de evita el progreso de esta patologia se
introdujo al tratamiento de la misma, rituximab, principalmente en aquellos en los que los
anticuerpos anti-NMO positivos.

OBJETIVO: Presentacion de la evolucion de un caso pediatrico de enfermedad de Devic
que fue tratado con Rituximab.

CAso cLiNico: Masculino de ocho afios inicid a los dos afios con paraparesia espastica, a
los cinco presenté cefalea y hemiparesia facio-corporal derecha, a los seis afios presentd
neuritis dptica derecha y seis meses después mielitis transversa con nivel cervical. La
resonancia mostro lesiones desmielinizantes en encéfalo y médula espinal, anticuerpos
anti-NMO séricos positivos. Se descartd etiologia infecciosa, reumatoldgica, toxica y
neoplasica. Evolucioné de manera trpida y con recaidas cada tres meses aproximada-
mente, por lo que se decidié inicio de manejo con Rituximab. La evolucién del paciente ha
sido favorable, en el tltimo afio no ha presentado recaidas se han realizado resonancia
magnética de control sin evidencia de nuevas lesiones.

DISCUSION: Los anticuerpos anti-NMO son positivos en 73% de adultos con NMO con
especificidad de 92%. En un estudio 76% de pacientes pediatricos con NMO recurrente
tuvieron anticuerpos positivos. En pediatria es frecuente comorbilidad reumatolégica, en
60% hay discapacidad progresiva, 30% mueren en diez afios. Los tratamientos modifica-
dores para EM no son efectivos por o que su diferenciacion es importante, el manejo es
con esteroides, inmunosupresores, inmunoglobulina o rituximab. En nuestro caso se
inici6 manejo con este Ultimo con buena respuesta.

concLuslones: La NMO es infrecuente en pediatria y tiene particularidades que deben reconocer-
se para el diagndstico oportuno y manejo adecuado de la enfermedad.

PRESEI\!TACION DE UN CASO DE ADRENOLEUCODISTROFIA'Y
REVISION DE LA LITERATURA

CABALLERO NAVARRO YAEL, CEBADA LOPEZ FLORA, SILVA-RAMIREZ MARTIN ARTURO )
HOSPITAL GENERAL CENTRO MEDICO NACIONAL LA RAZA. SERVICIO DE NEUROLOGIA PEDIATRICA

INTRODUCCION: La adrenoleucodistrofia es una enfermedad ligada al cromosoma X, con
disminucion a nivel peroxisémico de lignoceril-CoA sintetasa, con la consiguiente acumu-
lacién patolégica de acidos grasos de cadena muy larga (AGCML), en células
adrenocorticales, células de Schwan, células intersticiales de Leydig y macréfagos del
SNC anivel de la sustancia blanca.

OBJETIVO: Presentacion de caso y revision de la literatura.

PRESENTACION DE CASO: Paciente masculino de 14 afios de edad, sin antecedentes
heredofamiliares , con desarrollo psicomotor adecuado, inicia a los nueve afios con
hiperpigmentacion en mucosas gingival y nudillos de las manos, mal rendimiento escolar,
cuatro afios después con bradilalia, disartria, apraxia y disminucion de la agudeza visual.
En la RMN se observa marcada hiperintensidad bilateral de la sustancia blanca, en la
parte posterior del centro semioval y parietooccipital, bioquimica: hipocortisolismo prima-
rioy elevacion de los AGCML. Seis meses después del diagndstico se realizo trasplante
hematopoyético con células de cordon umbilical.

RESULTADOS: Este caso representa el fenotipo cerebral infantil asociado a enfermedad de
Adisson primaria.

CONCLUSIONES: El escrutinio ante los datos de hiperpigmentacion y alteraciones cognitivas,
son Utiles para el diagndstico temprano. El tratamiento méas eficaz actualmente consiste
en el trasplante de médula 6sea.

NEURODEGENERACION ASOCIADA A DEFICIENCIA DE
PANTOTENATO-CINASA. REPORTE DE TRES HERMANOS

PEREZ RODI'?I'GUEZ~ L, PEREGRINO SANTOS C
HOSPITAL DE LANINEZ OAXAQUENA.

INTRODUCCION: La neurodegeneracion asociada a pantotenato cinasa (PKAN) se incluye
dentro del complejo de enfermedades neuroldgicas progresivas conocidas como sindro-

me neurodegenerativos por depdsito cerebral de hierro (NBIA). Autosomica recesiva,
asociada a la acumulacion de hierro en los ganglios de la base, secundario a una muta-
cion en el gen PANK2, localizado en el cromosoma 20p12.3, 13, que codifica a la enzima
pantotenato cinasa 2 (PANK2), clave para la sintesis de la coenzima-A (CoA). En su
forma clasica se caracteriza por un sindrome extrapiramidal, de inicio en la primer década
de la vida, asociado a sindrome piramidal, demencia, disartria, disfagia, retinitis pigmentaria
y crisis convulsivas, con progresion clinica fatal. En la resonancia magnética cerebral en
la secuencia T2, se observa el signo de ojo de tigre.

oBJETIVO: Describir las manifestaciones clinicas, hallazgos radioldgicos y estudio molecular
en una familia con tres hermanos afectados por deficiencia de PANK2.

REPORTE DE CAS0S: Originarios del municipio de San Juan Colorado, Jamiltepec ,Oaxaca,
antecedentes de endogamia.

PACIENTE 1: Femenino producto de la G1, a los cinco afios seis meses de edad, inicié con
distonia focal en MTD, agregandose disartria, sindrome demencial y trastornos de la
deglucion, atrofia Optica, cuadriparesia espastica. Fallecié a los nueve afios de edad.
PACIENTE 2: Masculino producto de la G3, a los cuatro afios con distonia focal, agregandose
alos seis meses disartria.

PACIENTE 3: Femenino producto de la G2, inicid a los siete afios de edad, con distonia focal,
agregandose a los tres meses disartria, progresion rapida.

RESULTADOS: La IRM cerebral en los tres pacientes con signo en ojo de tigre, estudio
molecular en dos de ellos encontrando homocigosis del cambio ¢.656G >t (P.Gly219Val)
en el gen PANK2.

CONCLUSION: Se describe la primera familia en México reportada con neurodegeneracion
por deficiencia de pantotenato cinasa clasica. El fenotipo de PKAN es variable y se
sobrepone con un amplio espectro de enfermedades caracterizadas por enfermedades
neurodegenerativas con acumulacion de hierro.

NEUROFIBROMATOSIS SEGMENTARIA, REPORTE DE CASO Y
REVISION DE LA LITERATURA

MUNOZ MONTUFAR JP, RE YES COAYAHUITL A
UMAE HOSPITAL DE PEDIATRIA, CENTRO MEDICO NACIONAL SIGLO XXI.

INTRODUCCION: La neurofibromatosis segmentaria es una forma infrecuente de
neurofibromatosis con una prevalencia estimada de 0.0014 a 0.002%, actualmente se
han descrito aproximadamente 100 casos en la literatura mundial. En 1956 fue inicial-
mente denominada neurofibromatosis sectorial y clasificada por Riccardi en 1982 como
neurofibromatosis tipo 5 (NF5) a partir de los siguientes criterios: Manchas café con
leche, efélides axilares y/o neurofibromas en un segmento Unico y hemicorporal sin
cruzarla linea media y sin involucro sistémico.

oBJETIVO: Describir las caracteristicas clinicas de un caso de neurofibromatosis segmentaria
y compararlo con lo descrito en la literatura mundial.

cAso: Escolar de ocho afios de edad, abuela materna con neurofibromatosis 1. Sintomas
de inatencion y bajo rendimiento académico, presenta neurofibroma unico en region
parietal izquierda, efélides en axila y manchas café con leche en hemitérax izquierdo. No
déficit neurologico y estudio de resonancia magnética cerebral normal.

DISCUSION Y cONCLUSION:La NF5 se considera resultado de una mutacién genética
postcigética (Mosaicismo) que sigue una distribucion dermatomal unilateral limitada a las
células de Schwann. Nuestro caso no difiere de lo reportado en la literatura mundial. El
pronostico es bueno y debe informarse a los padres que el riesgo de enfermedades
asociadas es bajo.

PRESENTACION DE CASO DE COMA ALFA EN PACIENTE
PEDIATRICO Y REVISION DE LA LITERATURA

CABALLERO NAVARRO YAEL, SIL VA-RAMIREZ MARTIN ARTURO, CEBADA LOPEZFLORA
SERVICIO DE NEUROLOGIA PEDIATRICA, HOSPITAL GENERAL CENTRO MEDICO NACIONAL LA RAZA.

INTRODUCCION: La presencia de coma alfa es excepcional en pacientes en estado de coma
y cuando se observa es indicador de un pobre prondstico.

OBJETIVO: Presentacion de caso y revision de la literatura.

PRESENTACION DE CASO: Masculino de 14 afios, previamente sano, con presencia de frac-
tura nasal a quien se le realiza de manera programada rinosepto-plastia, durante el
postoperatorio presenta broncoespasmo severo y posteriormente paro cardiorrespiratorio
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referido de 2 minutos, requiriendo maniobras avanzadas de reanimacion cardiopulmonar.
Posteriormente se observa clinica de coma neurolégico mesencefalico, se realizé EEG a
las 72 horas del inicio del coma observandose un predominio de ritmo de 8Hz entremez-
clandose con ondas lentas theta delta. La tomografia computada con edema cerebral. Se
realiza RMNC a las 96h donde se aprecian zonas hiperintensas en T2 que afectan en
forma bilateral los nticleos lenticulares de predominio en la porciéon del putamen. Actual-
mente el paciente se encuentra con cuadriparesia espastica asociada persistencia de
coma mesencefalico.

RESULTADOS: El coma alfa se correlaciona con secuelas neurologicas severas secundarias
a encefalopatia hipéxica como lo presenté este paciente.

CONCLUSIONES: La actividad alfa presente en el EEG de un paciente comatoso, indica mal
prondstico para la vida o probabilidad importante de secuelas neurolégicas.

SINDROME DE KINSBOURNE EN UN PREESCOLAR. PRESENTA-
CION DE CASO Y REVISION DE LA LITERATURA

DIAZ GARCIA ANGEL JUAN, SILVA-RAMIREZ MARTIN ARTURO )
SERVICIO DE NEUROLOGIA PEDIATRICA, HOSPITAL GENERAL CENTRO MEDICO NACIONAL “LA RAZA”.

INTRODUCCION: El sindrome de Kinsbourne es un trastorno del movimiento de origen
autoinmune paraneoplasico/parainfeccioso, caracterizado por opsoclonos, mioclonos y
ataxia con incidencia maxima a los 14 meses. La patogenia incluye autoinmunidad, lesio-
nes del fasciculo longitudinal medial, olivas bulbares, area pretectal (opsoclonos), vermis
cerebeloso (ataxia) y tallo cerebral (mioclonias).

OBJETIVO: Presentacion de caso y revision de la literatura.

PRESENTACION DEL CASO: Femenino de 2 afios 3/12 quien inicié al afio siete meses con
ataxia, opsoclonos intenso, irritabilidad, mioclonias, dismetrias, imposibilidad para la
bipedestacion y la marcha. Se realizé tomografia, resonancia magnética de craneo y
USG abdominal sin documentarse alteraciones. Se realiz6 panel viral encontrandose
positivo para antigeno de capside de Ebtein Barr IgM(34 7) e IgG(631). Fue tratada con
inmunoglobulina intravenosa 400 mg/k/dia por cinco dias, valproato de magnesio y
gabapentina, con respuesta favorable y recuperacion de habilidades neurolégicas.
RESULTADOS: Este caso representa al sindrome de Kinsbourne parainfeccioso con triada
caracteristica con opsoclonos, ataxia y mioclonias.

CONCLUSIONES: La identificacion temprana del opsoclonos es el signo més Uil para el
diagnéstico. El tratamiento con inmunoglobulina y antiepilépticos ha demostrado control
de los sintomas hasta del 80% como fue en este paciente.

ASOCIACION DE TERATOMA DE OVARIO CON ENCEFALITIS POR
ANTICUERPOS CONTRA EL RECEPTOR N-METIL-D-ASPARTATO
(NMDA). PRESENTACION DE UN CASO

DOMINGUEZ VEGA ROSA XEL-HA, MITRE SOLORZANO GUADALUPE RAQUEL, MADRIGAL MORENO
PAOLA, MONTANO DIAZ DE LEON JORGE DAVID, CEJA MORENO HUGO

SERVICIO DE NEUROLOGIA PEDIATRICA, ANTIGUO HOSPITAL CIVIL DE GUADALAJARA FRAY ANTONIO
ALCALDE.

INTRODUCCION: La encefalitis por anticuerpos contra receptores NMDA se presenta poste-
rior a un cuadro infeccioso y predomina en el sexo femenino. 60% se asocia a neoplasia
generalmente teratoma. El cuadro clinico incluye alteraciones de comportamiento y per-
sonalidad, movimientos coreoatetdsicos y crisis convulsivas.

OBJETIVO: Presentar el caso de una paciente de diez afios de edad con encefalitis por
anticuerpos contra receptores NMDA asociada a teratoma de ovario.

RESULTADOS: Paciente femenino de diez afios de edad, sin antecedentes de importancia.
Previo a su ingreso presenta cuadro gripal. Sibitamente inicia con irritabilidad, movimien-
tos coreoatetosicos, orofaciales y crisis convulsivas. Resonancia magnética de craneo
con hiperintensidad en T1 en uncus, anticuerpos anti-NMDA en liquido cefalorraquideo
positivos. Se inicia tratamiento y es egresada un mes después.

Tres meses posteriores se detecta masa intraabdominal, se realiza tomografia y se
detecta tumor ovarico. Se realizareseccion y el estudio histopatologico demuestra que se
trata de un teratoma maduro de ovario.

CONCLUSIONES: Esta asociacion se presenta raramente en pacientes pediatricos, el teratoma
puede encontrarse posterior al cuadro de encefalitis, lo que nos obliga a mantener una
vigilancia estrecha en estos pacientes, ya que el diagnéstico y manejo oportuno otorga un
buen prondstico hasta en 75% de los casos.

MIASTENIA GRAVIS CONGENITA, ASOCIADA A ARTRITIS
REUMATOIDE JUVENIL. REPORTE DE CASO

DOMINGUEZ MORALES JAVIER, * FERNANDEZ DOMENECH JOSE ANTONIO,** GONZALEZ CRUZ
MARGARITA ***

*RESIDENTE SEGUNDO GRADO DE PEDIATRIA. **RESIDENTE DE PRIMER GRADO DE PEDIATRIA, **MEDICO
ADSCRITO AL SERVICIO DE NEUROPEDIATRIA. DEPARTAMENTO DE NEUROPEDIATRIA. HOSPITAL
REGIONAL DR. VALENTIN GOMEZ FARIAS. ISSSTE. ZAPOPAN, JALISCO.

INTRODUCCION: Las enfermedades autoinmunes guardan una relacion estrecha entre si,
compartiendo factores genéticos y mecanismos inmunes no dilucidados. Se han reporta-
do asociaciones de miastenia gravis con enfermedades del tejido conectivo, destacando
artritis reumatoide y desordenes triroideos. En México no existen reportes de la relacion
entre miastenia gravis y artritis reumatoide juvenil, en la literatura mundial existen repor-
tes escasos tanto en el adulto como en la edad pediatrica.

CASO cLinico: Paciente femenino de 15 afios de edad quien debuta a la edad de dos
meses con ptosis palpebral bilateral catalogandose como sindrome miasténico congénito
vs. miastenia gravis, su manejo médico prednisona y después piridostigmina. A la edad de
tres afios presenta debilidad sistémica leve a moderada, ptosis palpebral y paralisis de
oculomotores que mejora con ajuste de piridostigmina. Hija de madre de 29 afios porta-
dora de lupus eritematoso sistémico. Sus examenes de laboratorio con BH, QS, ES, PFT
dentro de los parametros normales. Anticuerpos antirreceptores de acetilcolina: Negati-
vo. ANAS: Negativo. Electromiografia: Normal. Cuenta con dos pruebas de estimulacion
repetitiva la primera presenta decremento por arriba de 20%, y la segunda un afio
después con decremento de 45% concluyente de miastenia gravis. A los 13 afios inicia
con fatiga artralgias, artritis y factor reumatoide: 137, concluyéndose por el Servicio de
Reumatologia, artritis reumatoide juvenil, iniciando manejo médico con metotrexate,
cloroquina y actualmente con Etanercept.

DISCUSION Y CONCLUSION: Diversos reportes en la literatura mencionan una mayor preva-
lencia de enfermedades inmunolégicas en familiares de pacientes que presentan lupus
eritematoso sistémico en comparacion de familiares con artritis reumatoide juvenil, esto
sugiere que los fenotipos autoinmunes clinicamente diferentes pueden compartir genes
de susceptibilidad comunes que acttan como factores de riesgo de autoinmunidad. En la
miastenia gravis neonatal o congénita la subunidad gamma es la que se encuentra
afectada por los anticuerpos. La paciente presenta un cuadro artritis reumatoide juvenil
caracterizada por afeccion poliarticular , afecta principalmente a mujeres de entre ocho a
diez afios de edad con factor reumatoide positivo y ANAS positivos en 50% de los casos,
el HLA- DR4 es el que mas se asocia a esta forma clinica poli articular.

CICLO DE CUATRO SEMANAS DE PREDNISONA REVIERTE LA
MIASTENIA GRAVIS INFANTIL AUTOINMUNE OSERMAN Il A.
REPORTE DE UN CASO

HUERTA HURTADO ALMA MARITZA, MERCADO SILVA FRANCISCO MIGUEL ]
DEPARTAMENTO DE NEUROLOGIA Y NEUROCIRUGIA PEDIATRICA. UMAE PEDIATRIA. CENTRO MEDICO
NACIONAL DE OCCIDENTE, IMSS, GUADALAJARA, JALISCO MEXICO.

INTRODUCCION: La miastenia gravis es una enfermedad autoinmune heterogénea de etio-
logia desconocida, caracterizada por debilidad muscular y fatigabilidad precoz fluctuante,
debido a una alteracion en la transmision neuromuscular por anticuerpos anti-receptor
nicotinico de acetilcolina (Ac AChR) de la membrana post-sinaptica en la unién
neuromuscular. En la infancia es rara, 75% de los pacientes presentan los sintomas
después de los diez afios, y sélo 10 a 20% antes de los diez afios, con una incidencia de
3.1a11.1/1°000,000 y una prevalencia de 4.7 a 14.87/1°000,000. Se reconocen tres
formas: neonatal transitoria, sindromes miasténicos congénitos y la forma clésica
autoinmune juvenil, ésta es mas comun y afecta a las nifias cinco o0 seis veces mas que a
los nifios. El diagnéstico es basado en la historia clinica y la exploracion, apoyandose en
pruebas farmacolégicas, electrofisioldgicas, la deteccion de los anticuerpos contra los
receptores de acetilcolina y estudios radioldgicos. Las modalidades de tratamiento dispo-
nibles son: a) Farmacos anticolinesterasicos. b) Corticoesteroides. ¢) Inmunosupresores.
d) Plasmaféresis. €) Inmunoglobulinas. f) Timectomia.

0BJETIVO: Describir un caso clinico que ejemplifica la respuesta con ciclo prednisona a
cuatro semanas en reduccion con remision clinica y electromiografia de la miastenia
infantil autoinmune Oserman Il A.

caso: Masculino de 13 afios de edad. Sin antecedentes familiares, ni antecedentes
patoldgicos. 40. embarazo, normal, obtenido por parto eutécico, Apgar de 9-9, peso
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3,450 g, desarrollo psicomotor normal, sin antecedentes patolégicos con su esquema de
vacunacion completo. Tres meses con ptosis palpebral derecha que empeoraba al atar-
decery dos meses a la fecha el otro parpado, con dificultad del movimiento ocular, poca
expresion facial, y problemas de masticacion a su primera evaluacion mostro Ptosis
bilateral de predominio izquierdo, con oftalmoplejia izquierda y oftalmoparesia derecha,
fuerza mandibular 4/5, sistema motor, con tono, fuerza reflejos, trofismo normales.

Fue sometido a un ciclo de prednisona 50 Mg con reduccion a de 12.5 Mg cada semana
y fue suspendida al completar las cuatro semanas, revaluado, sin medicamento a los dos
meses, 10s cuatro meses y seis meses después de haber recibido el tratamiento.

Con prueba de Jiter inicial y a los seis meses.

Se realiz6 TAC de timo que mostré persistencia de timo, la funcion tiroidea, las enzimas
musculares su perfil inmunolégico, que incluyé inmunoglobulinas séricas, anticuerpos
antinucleares fueron normales.

Prueba de fibra Gnica inicial: Variabilidad temporal (Jitter) (MCD 11-162 Mseg Normal >
50 Msg) decrementos de < 15% tanto orbicular de los parpados izquierdos, y extensor de
los dedos. Control: Sin decrementos.

DISCUSION Y CONCLUSION: El 75% de los pacientes con miastenia gravis juvenil (MGJ) pre-
sentan los sintomas después de los diez afios, y sélo 10 a 20% antes de los diez afios,
como es el caso las nifias se afectan mas que los nifios en una relacion 1.3:1. Los
corticoesteroides suprimen multiples fases de la respuesta inmune. Las series pediatricas
refieren mejoria variable desde 10 a 82%, su uso a largo plazo se asocia a efectos
secundarios potencialmente serios, recomendandose con una dosis alta de 1-2 mg/k/dia
de prednisona via oral, hasta un maximo de 60-80 mg/dia. Su beneficio se observa
después de dos a cuatro semanas, con su maximo beneficio alcanzado a los seis a 12
meses, a dosis total se reduce de manera gradual lentamente , en este caso, sélo recibié
un ciclo de cuatro semanas de prednisona obtuvimos la remision completa y no fue
necesario de meses a afios de corticoesteroides.

Este caso ejemplifica una nueva forma de dar ciclos cortos evitando los efectos adversos
de prednisona a largo plazo.

ENCEFALOPA TiA EPILEPT{CA INFANTIL TEMPRANA CON
PATRON BROTE-SUPRESION (SINDROME DE OHTAHARA)
SECUNDARIO A DEFICIT CEREBRAL DE CREATINA

HUERTA HURTADO ALMA MARITZA, MERCADO SILVA FRANCISCO MIGUEL i )
DEPARTAMENTO DE NEUROLOGIA Y NEUROCIRUGIA PEDIATRICA. UMAE PEDIATRIA. CENTRO MEDICO
NACIONAL DE OCCIDENTE, IMSS, GUADALAJARA, JALISCO, MEXICO.

INTRODUCCION: Los sindromes de deficiencia cerebral de creatina (CCDS) son un grupo
de errores innatos que comprenden tres trastornos. Dos autosémicos recesivos que
afectan la biosintesis de la creatina —deficiencia de guanidinoacetato metiltransferasa
(GAMT) y deficiencia de la arginina:glicina amidinotransferasa (AGAT)-y un defecto
ligado al X que afecta el transportador de creatina (SLC6A8)(Stockler 2007). El
diagndstico se realiza por deficiencia de la creatina cerebral detectada por
espectroscopia. Niveles disminuidos de &cido guanidinoacético (GAA), en orina y
plasma, en la deficiencia de AGAT y aumentados en la deficiencia de GAMT. En los
casos de SLC6A8 incremento del radio creatina/creatinina en la orina. Clinicamente
se presentan con retraso psicomotor de predominio en el lenguaje expresivo y con-
ductas autistas asociados con epilepsia o trastornos del movimiento. El tratamiento se
realiza con aporte de creatina, dieta restringida de arginina y suplementos de ornitina.
En los SLC6AS8 esta indicado la administracion de L-arginina. Con el tratamiento se
observa mejoria de los sintomas neurolégicos. Los CCDS se mencionan en la biblio-
grafia como causa poco frecuente de crisis convulsivas dentro del periodo neonatal
(Campistol 2009), pero no se han reportado como etiologia de las encefalopatias
epilépticas del neonato, una de ellas es la encefalopatia epiléptica infantil temprana con
brote-supresion (sindrome de Ohtahara) (1976). Se caracteriza por crisis de inicio en
los primeros dias de vida, espasmos tonicos frecuentes y crisis parciales, raramente
mioclénicas. El patron interictal caracteristico es brote supresion sin diferenciacion en
vigilia o suefio. La etiologia en la mayoria de los casos es debida a dafio cerebral
estructural (hemimegalencefalia, sindrome de Aicardi, porencefalia, lisencefalia, tras-
tornos de la migracién neuronal) y en menor frecuencia desérdenes metabdlicos
(hiperglicinemia no cetésica, deficiencia de citocromo C oxidasa). El diagnéstico dife-
rencial es la encefalopatia mioclénica neonatal. El pronéstico es malo desarrollando
una epilepsia severa intratable, frecuentemente evoluciona a sindrome de West y
deterioro neurolégico.

oBJETIVO: Describir un caso clinico de déficit de creatina cerebral (CCDS) del tipo deficien-
cia de GAMT manifestado en el periodo neonatal como sindrome de Ohtahara
(encefalopatia epiléptica infantil temprana con patrén brote-supresion).

cAso: Masculino de cuatro meses de edad producto de la G2, padres sanos no consan-
guineos, hermano de tres afios sano, embarazo normoevolutivo, obtenido por cesarea
programada iterativa a las 40 sdg, peso 3,600 g, talla: 50 cm, APGAR: 9/9. Se egresa en
binomio. Inicia el primer dia de vida con eventos referidos con rubicundez, llanto intenso
y posteriormente aumento del tono generalizado con cianosis peribucal y desviacion de la
mirada de un minuto de duracion, repitiéndose en cuatro ocasiones, se consideran
secundario a reflujo sin mejoria con tratamiento por el contrario aumento de los eventos,
por lo que se envia a nuestra Unidad al 3er dia de vida ingresando a terapia neonatal. A
la exploracion normocéfalo, hipoactivo, hiporreactivo, succidn débil, por lo que se coloca
sonda orogastrica, hipotonico con reflejos presentes, clonus agotable, resto sin alteracio-
nes. Se observan los eventos clasificdndolos como espasmos tonicos en salvas reportan-
do hasta 80 por dia. EI EEG con paroxismos generalizados de punta y polipunta de 3a 4
segundos seguidos de disminucion del voltaje, se hace el diagnéstico de sindrome de
Ohtahara, iniciando protocolo de estudio. La biometria hemética, funcién hepética, quimi-
ca sanguinea, electrolitos, perfil TORCH, amonio, lactato, gasometria y EGO normal. Se
toma tamiz metabélico ampliado. La TAC de craneo impresiona con trastorno de migra-
cién neuronal, por lo que se realiza IRM en la cual se observa polimicrogira a nivel frontal
¢ hipoplasia del cuerpo calloso. Se maneja con varios esquemas antiepilépticos incluyen-
do DFH, fenobarbital, infusién de midazolam, valproato, levetiracetam, topiramato y
vigabatrina sin mejoria por lo que se inicia inmunoglobulina humana 2 g/k/dosis total.
Reduccion al 50% de crisis. EI EEG al finalizar inmunoglobulina aun con periodos de brote
supresion con menor duracion del paroxismo. A los 40 dias de vida se reporta el tamiz
metabélico ampliado que muestra niveles anormales de arginina y glicina, asi como una
elevacion del guanidinoacetato (GAA) 57% por arriba del nivel de referencia. Se solicita
IRM con espectroscopia observando pico bajo de creatina. Se concluye deficiencia de
GAMT. Seinicia creatina oral 1.5 g al dia (350 mg/k/dia), continuando con levetiracetam,
vigabatrina, topiramato. Evolucién hacia la mejoria sin crisis desde el 3er mes de vida, su
desarrollo psicomotor con avances iniciando sostén cefalico, presencia de sonrisa social,
fijacion y seguimiento visual. EI EEG a los tres meses demuestra desaparicion del brote
supresion solo paroxismos focales a nivel frontal bilateral sin generalizacion.

DISCUSION Y CONCLUSION: El sindrome de Ohtahara es un sindrome epiléptico de inicio
precoz, refractario a tratamiento, y de mal prondstico funcional, la etiologia subyacente es
generalmente debido a malformaciones estructurales cerebrales. Se presenta un caso
de este sindrome en el cual una condicion metabdlica tratable como el déficit de creatina
cerebral fue confirmado. La instalacion del tratamiento condujo a una respuesta clinica
favorable con desaparicion del patron de brote supresion y control de crisis. El diagnéstico
temprano de este tipo de trastornos es importante dado la facilidad del tratamiento. En la
bibliografia no se encontraron reportes de este trastorno metabdlico como causa de
sindrome de Ohtahara.

NEUROFIBROMATOSIS TIPO |, PRESENTAQIONAT[PICA INICIAL
DE GLIOMAS OPTICOS BILATERALES Y SINDROME DE
SOBRECRECIMIENTO REPORTE DE UN CASO

GONZALEZ CRUZMARGARITA,* BORQUEZ ARCE HUMBERTO JESUS, ** SANCHEZ PRADILLO NANCY
YUZETH**

"MEDICO ADSCRITO AL SERVICIO NEUROLOGIA PEDIATRICA. **RESIDENTE DE 3ER ANO DE PEDIATRIA.
*“RESIDENTE DE 2D0 ANO PEDIATRIA. HOSPITAL REGIONAL “VALENTIN GOMEZ FARIAS ISSSTE,
ZAPOPAN, JALISCO, MEXICO.

0BJETIVO: Describir el caso de paciente que debuta con gliomas épticos bilaterales como
Unica manifestacion de Neurofibromatosis a los cuatro meses de edad y un sindrome de
sobrecrecimiento.

RESUMEN CLINICO: Paciente masculino originario de Puerto Vallarta ,Jalisco, sin anteceden-
tes familiares de importancia, que inicié su padecimiento a los tres meses de edad con
eventos paroxisticos en hemicuerpo izquierdo, flexion de tronco y nistagmus y crisis
convulsivas ténico-clonicas generalizadas tratadas con fenobarbital ademas con un sin-
drome de Sobre-crecimiento manifestado por perimetro cefalico en la percentil 99% (48
cm), talla 70 cm (percentil 99%) y peso de 10 kg (percentil 99%). A la exploracion fisica
con pupilas simétricas reactivas seguimiento visual adecuado pero con nistagmus en la
acomodacion, tono activo y pasivo normal REM ++. TAC de craneo simple muestra lesion
extra axial homogénea a nivel de quiasma 6ptico. IRM de craneo: engrosamiento de
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quiasma optico bilateral y de ambos nervios dpticos, son hiperintensos en T2, isointensa
enflairy con el T1 con gadolinio presenta reforzamiento en la periferia, lo cual apoya el
diagnéstico de Glioma optico bilateral. Sin embargo, sin mas datos que sugieran
neurofibromatosis (NF), se mantiene con manejo conservador vigilancia en Consulta
Externa y al afio de edad aparecen manchas café con leche mayores de 0.5 cm inicial-
mente tres y luego suman cinco, lo que apoya el diagndstico de NF I. Dado su sindrome
de sobre-crecimiento fue valorado por el Servicio de Endocrinologia Pediatrica, el perfil
hormonal, con hormona de crecimiento, perfil tiroideo y cortisol normales. Actualmente
persisten con peso, talla y perimetro cefalico por arriba del percentil 97 para la edad con
un neurodesarrollo normal Gnicamente con las alteraciones visuales, nistagmus comen-
tado.

CONCLUSION Y DISCUSION: La neurofibromatosis tipo | es una facomatosis que se caracte-
riza por su naturaleza displasica y la tendencia de generar tumores particularmente en
sistema nervioso central. Los criterios diagnésticos ya han sido descritos previamente.
Los gliomas se presentan en aproximadamente 15% de los pacientes, 50% de los
pacientes no presenta antecedentes familiares de la misma, la mayoria asintomaticos,
pero pueden presentarse con disminucion de la agudeza visual, defectos en campimetria

y pubertad precoz. La macrocefalia y estatura corta son comunes en esta entidad en 29%.
Los gliomas dpticos bilaterales se presentan de manera casi exclusiva en neurofibromatosis
tipo I. En el consenso de neurofibromatosis en relacién con gliomas en la via del nervio
optico de 1997 concluyd que la resonancia magnética de craneo en blsqueda de
gliomas opticos es de valor limitado, ya que los gliomas progresan en raras ocasiones.
La macrocefalia es comUn y podria ser un signo indirecto de la presencia de gliomas
opticos. En este caso se muestra una presentacion atipica, ya que el paciente presento
manifestaciones clinicas relacionadas a los gliomas opticos bilaterales, y presenta diag-
néstico clinico de neurofibromatosis a pesar de no reunir criterios por el momento,
ademas se presenté con talla elevada cuando cominmente presenta talla corta ,por
lo que se trata de una presentacion poco comin de esta entidad clinica, el retraso en
el neurodesarrollo es variable, en algunas series se presenta 67% de los pacien-
tes con neurodesarrollo, nuestro paciente al momento no lo ha presentado. El
caso citado es un ejemplo de la variedad de la neurofibromatosis tipo I, nuestro
paciente cuenta con s6lo un afio de edad y presenta los gliomas bilaterales y
conforme pasan los meses se agregan criterios diagnosticos, cuando cominmente
se realice diagnéstico en edad prepuberal.



