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CASO CLINICO #1

Se deriva a CCEE de Neuropediatria nina de 2 anos y 11 meses por torpeza en
motricidad gruesa de miembros inferiores (MMII)

AP: embarazo conseguido por FIV- ovodonacion. Nace en H. La Fe RNPT 30+1sg,
PEG (855 g). Apgar 5/8. Constan dos ecografias transfontanelares y RM cerebral
normales en periodo perinatal

EF: a la exploracion fisica impresiona de nina inteligente. Camina con aumento de
base de sustentacion, recurvatum de rodillas y pies talo valgo con apoyo plantar.
Consigue deambulacion sobre los talones. Hipotonia de MMII con debilidad de
predominio proximal. ROT 3/2 sin clonus. Resto normal

Diagnéstico: PCI CON PARAPARESIA ESPASTICA EN RECIEN NACIDO DE RIESGO

Plan: se deriva a Rehabilitacion y Atencion Temprana. Revision en 3 meses
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CASO CLINICO #2

= Se deriva a CCEE de Neuropediatria nino de 2 anos y 1 mes con diagnostico de
encefalopatia hipdxico isquémica Il/Ill con imagen de hemorragia subependimaria
izquierda y dilatacion ventriculos laterales de predominio izquierdo. En seguimiento
multidisciplinar (OFT estrabismo bilateral y Hematologia por talasemia minor).

=  AP: RNPT 33+3 sg, AEG (1970 g). Cesarea urgente por MFNS. Apgar 6/8.

= EF: estrabismo bilateral convergente de predominio en o0jo derecho. Hipotonia axial.
Tetraparesia espastica > derecha. Consigue sedestacion

= Diagnostico: PCI CON PATRON DE TETRAPARESIA ESPASTICA MAYOR DERECHA EN
RECIEN NACIDO DE RIESGO

= Plan: Revision en 3 meses
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CONCEPTOS GENERALES

Epidemiologia: 1,5 - 3 casos / 1000 recién nacidos vivos. Principal causa de
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discapacidad en la infancia.

Definicion: SINDROME. Lesiones sobre el cerebro inmaduro fetal o infantil (prenatal

- 1 0 2 anos) > trastornos no progresivos del sistema motor

- La expresion clinica varia con la maduracion del nino

- Puede acompanarse de afectacion o otros niveles:

Cognitivo (discapacidad intelectual: 50 % y trastornos del lenguaje: 40 -
60%) y conductual (25 - 40%)

Sensorial ( déficit auditivo: 10 - 20 % y visual: 30 - 50 %)
Trastornos epilépticos (25 - 45%)
Dolor croénico y trastornos del sueno

Complicaciones musculoesqueléticas, respiratorias...
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CLASIFICACION . o

DISCINETICO: 6%.
Se caracteriza por

ESPASTICO: 70-80%:
Es la forma mds coman.

Los musculos se movimigntos involunt'arios.
encuentran rigidos y Se origina por un dafo en
tensos. Se origina por los Ganglios Basales.
dafio en la Corteza
MONOPLEJIA DIPLEJIA HEMIPLEJIA CUADRIPLEJA Cerebral motora |
/ TIPOS MIXTOS:

Combinacién de dafios.

| Camina sin limitaciones |
ATAXICO: 6%

I Camina con limitaciones Se caracteriza por movimientos incoordinados. Afecta el equilibrio y el
I Camina usando dispositvos como muletas o sentido de la posicién en el espacio. Se origina por dafo en el cerebelo.
andadores
vV Movilidad independiente dificultosa, silla de
ruedas eléctrica X @
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CONCEPTOS GENERALES

m Etiologia (habitualmente multifactorial), segun el momento de su adquisicion:

Prenatal: malformaciones cerebrales, alteraciones genéticas y metabdlicas,
TORCH y exposicion a toxicos

—  Perinatal (MAS FRECUENTE):

m Prematuridad (factor de riesgo aislado mas importante)

m Otros factores de riesgo perinatales: corioamnionitis materna, crecimiento
intrauterino retardado, parto complicado

Postnatal: lesion cerebral traumatica, semi-ahogamiento, infecciones del SNC y
kernicterus
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APROXIMACION DIAGNOSTICA = <UD

H'Sé[fr:grglé?é%a Imagen en *Estudio de *Estudios
y ?rsi . todos: RM trastornos metabdlicos o
T . craneal asociados genéticos

» Importante el * RMalos 2 anos « Descartar TORCH  Metabdlicos en las
diagnostico (mielinizacion « Derivara OFT y ORL distonias
precoz completa) e EEG

 Estudio de trombofilias

ES NECESARIO EL SEGU/M/ﬁNTO DE TODOS
LOS PACIENTES CON DIAGNOSTICO DE PCI
X @
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CASO CLINICO #1

= 3 anosy6 meses: acude a Atencion Temprana. Férulas por el dia.

= 3 anosy 7/ meses: consultan por aumento de debilidad y temblor en contexto febril

= 4 anosy 3 meses: los padres refieren fluctuacion de la clinica de distonia, con
empeoramiento vespertino. EF: temblor de intencion y marcha ataxica con aumento
de la base de sustentacion. ROT exaltados y clonus derecho. Resto normal

EMPEORAMIENTO +
FLUCTUACION DE LA CLINICA

—> Segunda opinion en H. Sant Joan de Déu : Distonia de Segawa en tratamiento con
Sinemet (carbidopa/levodopa)
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CASO CLINICO #2 .

= 2 anosy4 meses: estrabismo bilateral. Escucha atento, muy inquieto, bisilabos
aislados y referencias. Mueve la cabeza negando. Se desplaza "culeando”.
Bipedestacion y algun paso con ayuda. Manipula bien. Hipotonia axial leve

= PEATcy EEG normales
= No convulsiones, no regresion, mejoria lenta (aportan informe APSA)

= 2 anosy 10 meses: retraso psicomotor. Sin cambios significativos

= 3 anos: se escolariza en colegio especial. Expresa sentimientos, senala
ocasionalmente. Camina con apoyo

= 4 anos: hipopsiquismo importante. Muy alegre, se mueve mucho. Impresiona facies
sindromica (occipucio plano, frente prominente, raiz nasal ancha, ojos
antimongoloides). No clara hipotonia. Camina con su andador

MEJORIA + DISMORFISMO X e
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CASO CLINICO #2 -

- SE SOLICITA CARIOTIPO Y ARRAY: ;ANGELMAN SIN CRISIS, X FRAGIL?
= 5 anos: PITT HOPKINS. Del 18q21.2 (gen TCF4)

Imagenes extraidas de: Goodspeed K, Newsom C, Morris MA, Powell
C, Evans P, Golla S. Pitt-Hopkins Syndrome: A Review of Current *
Literature, Clinical Approach, and 23-Patient Case Series. J Child * @

Neurol. 2018 Mar;33(3):233-244 T
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Indicacion de estudio genético y metabdlico
= Ausencia de factores de riesgo para PCI

= Antecedentes familiares de manifestaciones neurologicas
= Dismorfismo

= Fluctuacion en los periodos de catabolismo (ayuno, fiebre)
= Atrofia muscular mayor que el grado de desnutricion o de inmovilidad
= Debilidad igual o mayor que el grado de hipotonia

= RM normal o con imagen sugestivas de metabolopatias. Ej; ojo de tigre,

i = Mejoria o deterioro progresivo con pérdida de habilidades alcanzadas
i atrofia bitemporal
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APUNTES SOBRE LOS CASOS CLINICOS

= Mutaciones en genes especificos: el déficit de GTP ciclohidrolasa 1 (GCH1) es la forma
AD mas comun; forma AR mas grave asociada a déficit de tirosina hidroxilasa (TH)

= (Clinica tipica:
=  Debut en la infancia, habitualmente alrededor de los 5 - 6 anos

= Distonia progresiva de MMII, que empeora al final del dia y mejora con el sueno,
con cognicion normal

= Respuesta a dosis bajas de L-dopa

= El analisis de LCR puede mostrar niveles bajos de biopterina, neopterina y acido
homovalinico

= El tratamiento con L-dopa mejora la clinica y evita la progresion -
@
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APUNTES SOBRE LOS CASOS CLINICOS

m Enfermedad genética rara AR causada por una variante molecular del factor de
transcripcion 4 (TCF4), implicada en la diferenciacion neuronal embriologica

m Clinica tipica: rasgos dismorficos, retraso psicomotor y discapacidad intelectual
que se acompanan de otros rasgos como miopia precoz, crisis comiciales,
estrenimiento y patrones respiratorios de hiperventilacion-apnea.

m Se encuentran en investigacion tratamientos dirigidos a dianas moleculares
especificas
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CONCLUSIONES

= La mayoria de las PCI son pre o perinatales

= |Los pacientes con factores de riesgo conocidos tienen seguimiento especializado
con deteccion precoz de sintomas y signos de PCI. En pacientes sin factores de
riesgo es necesario conocer los signos de alerta tempranos y aplicar evaluaciones
estandarizadas durante los controles rutinarios de salud

= E| seguimiento de los pacientes permite detectar alteraciones progresivas o
sintomas/signos que orienten a una etiologia concreta

= Son caracteristicas sugestivas de enfermedad metabdlica o neurodegenerativa
subyacente los AF de alteracion neuroldgica y la ausencia de factores de riesgo
personales conocidos, la progresion clinica, los empeoramientos en situaciones de
estrés metabdlico y las pruebas de imagen normales

= El diagndstico etiologico puede ofrecer medidas terapéuticas concretas, aportar
un pronostico mas preciso y ser de valor en el consejo genético familiar X e
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