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ALTERACIONS TRANSITORIES DE
CONSCIENCIA

« Episodis bruscs durant el qual hi ha incapacitat per
mantenir estat de vigilia.

« Deguts a disfuncio cerebral - pero no sempre la causa és
neurologica

« Diferent fisiopatologia:

« Disfuncio neurologica primaria
« Disfuncio neurovascular

« Disfuncio SNA
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Mantenir I'estat de vigilia implica normalitat de:
-La formacio reticular (TE)

-Els hemisferis cerebrals

-Les connexions entre ells
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DIAGNOSTIC DIFERENCIAL

 AMB FACTOR PRECIPITANT:

— NENS PETITS:

— Espasmes del plor: cianotics amb hipertonia | opistotons,
o pal-lids amb hipotonia. A vegades no arriben a plorar
pergue I'espasme apareix a l'inici, pero sempre
desencadenant de dolor/cop brusc,...

— Crisis anoxiques reflexes: estimuls com dolor, emocions
fortes,... provoquen reaccio vagal intensa (sincope vaso-
vagal del nen gran).
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DIAGNOSTIC DIFERENCIAL

 AMB FACTOR PRECIPITANT:

— NENS GRANS:

— Sincope vaso-vagal:
* Desencadenat per canvis posturals bruscos, bipedestacio perllongada,
dejuni, visualitzacio de sang, calor, dolor,...

* Quadre vegetatiu associat: pal-lidesa, sudoracid, visié en tunel, tinnitus,...
* Pot associar midriasi, moviments clonics, relaxacio esfinters

— Sincope cardiogenic:
* Desencadenat per exercici 0 emocions.
* No quadre vegetatiu.
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DIAGNOSTIC DIFERENCIAL
« SENSE FACTOR PRECIPITANT:

— Apnea: episodi aparentment letal. En lactants.

— Vertigen: VPPB: episodis bruscs de vertigen, seguits a vegades
de quadre vagal.

— Cefalea:
* Cefalea intensa prévia: Vascular? Migranya?
* Migranya confusional: cefalea + alt parcial consciéncia
* Epilépsia: cefalea inicial + alt consciéncia + simpt ictals
* Cefalea + simpt visuals + alt repetides consciéncia = HTIC
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DIAGNOSTIC DIFERENCIAL
« SENSE FACTOR PRECIPITANT:

— Moviments anomals:
* crisis epileptiques vs pseudocrisis
* Sincopes perllongats

— Sense simptomes especifics:

* Sincope cardiogenic: no prodroms, no simptomes associats, no
desencadenant

* Crisis epileptiques atdoniques “drop attacks”, no simptomes vegetatius

* Intoxicacions: normalment alt parcial consciencia i perllongada
* Trastorns psicosomatics
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DIAGNOSTIC DIFERENCIAL

® ANAMNESI: EL MES IMPORTANT!!

Antecedents familiars i personals (migranya, sincopes, epilépsia).
Desenvolupament psicomotor. Antecedents neurologics previs. Tractaments
concomitants. Presencia de farmacs (sedants) a casa.

Antecedents immediats: traumatisme, plor, dolor, bipedestacid perllongada,
canvis posturals bruscos, exercici, dejuni, febre, vomits, cefalea.

Inici: depressio sensori progressiva o brusca, simptomes inicials, ...

Simptomes associats: pal-lidesa, cianosi, sudoracid, moviments, dificultat
respiratoria,...

Post-ictal: recuperacié lenta o rapida, déficits neurologics,...

EXPLORACIO FiSICA:
Completa! TA
Expl. NRL



EXPLORACIONS COMPLEMENTARIES

Durant episodi/poc despres:
*TA, FC, SatO2. Glucemia. lons (calci).
*CK 1 immediatament després de I'episodi = crisi
convulsiva?

SI dubtes i repetitius, valorar ingrés per
monitoritzar?

_1Valoracio cardiologica
JEEG
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ALTERACIONS DE
LA MARXA
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CRONOLOGIA

« PRIMERS MESOS: desenvolupament motor
normal. Sosten cefalic, sedestacio, gateig

e PRIMERS SIMPTOMES:

— EL NEN NO APREN MAI A PUJAR ESCALES SENSE
SUPORT

— Caigudes frequents

— No pot passar de decubit a sedestacio (pitjor que quan
era lactant)
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CRONOLOGIA

* Marxa “ansarina”: balanceig de pelvis en
caminar. Actitud hiperlordotica.

« Maniobra de Gowers.

* Progressiva dificultat també en EESS: no
poden elevar bracos, s'ajuden del tronc.
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EXPLORACIONS COMPLEMENTARIES

To diagnose DMMD in boys think MUSCLE
. 11
DEMANAR CKI! 1Y Motor milestone delay
“ Individual delays in diagnostic pathway DMD U Unusual galt
) S Speech delay
5 C  CKASAP
y | | I I L Leads to
. I I i
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B Symp-HP WHP-CK m CK-Diagn

van Ruiten HJA, Straub V, Bushby K, et al
Improving recognition of Duchenne muscular dystrophy: a
retrospective case note review

Archives of Disease in Childhood 2014;99:1074-1077.
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Ataluren Indicacién Terapéutica

N—-0
4.1 Indicaciones terapéuticas ©/< )\©

HOOC
Translarna esta indicado para el tratamiento de la distrofia muscular de Duchenne (DMD) debida a

una mutacion sin sentido en el gen de la distrofma, en pacientes ambulatorios a partir de 2 o mas afios
de edad (ver seccton 3.1). No se ha demostrado eficacta en pacientes no ambulatorios.

La presencia de una mutacion sin sentido en el gen de la distrofina se debe determinar mediante
pruebas genéticas (ver seccion 4.4).

La mformacion defallada de este medicamento esta disponible en la pagina web de la Agencia
Europea de Medicamentos http://www.ema.europa.cu.

HOSPITAL DE LA
SANTA CREU 1
@ SANT PAU
ﬁ‘- ERSITAT AUTONOMA DE BARCELONA




The Consequences of a Premature Stop Codon

-

A nonsense mutation causes the ribosome to prematurely release the
protein, thus yielding a smaller, incomplete, nonfunctional protein
that is easily degraded
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Ataluren’s Read-Through Mechanism

Premature stop codon interrupts protein synthesis

5' cap

3’ poly-A tail @y‘ 4

NORMAL
STOP

Ataluren selectively enables read-through at
a nonsense mutation premature stop codon

Welch EM, et al. Nature. 2007;447:87-91.
PTC Therapeutics data on file.
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ALTERACIONS en
la SENSIBILITAT
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CONCEPTES

« Parestésia = sensaci6 cutania anomala (desagradable) sense estimul
cutani

* Disestésia = percepciéo anomala d’un estimul cutani

« Anestésia = no sensacio cutania
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Afectacio sensitiva + motora = nervi

Alteracid sensitiva “parxejada” / nivell hiperestesia +
hipoestesia inferior , esfinters = medul-la

Alteracio hemifacial i hemicorporal contralateral = tronc

Alteracié hemicorporal persistent, alt discriminacio
sensitiva, sense afectacio facial ni perdua de forca = lesié
hemisférica

Alteracio transitoria, seguida de cefalea = Aura de crisi
migranyosa |
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EXPLORACIO FISICA

Exploracié neurologica completa:

« Grau de consciéncia. Funcions superiors. Parla.

Parells cranials.

To, forca. ROTs.

Sensibilitat tactil, termo-algessica, vibratoria, posicional.
Signes cervelletosos: dismetries, ataxia, tremolor
Moviments anomals: distonies, parkinsonisme, mov critics
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EXPLORACIONS COMPLEMENTARIES

- ANALITICA: CK, AST/ALT, gasometria, ions, funcio
hepatica, renal, tiroidal, amoni i lactat

« RM CEREBRAL, MEDUL-LAR O AMBDUES segons
localitzacio de la lesio

- EMG
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ALTERACIONS en
la FORCA
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- Distingir pérdua de forca de IMPOTENCIA FUNCIONAL
PER DOLOR

- Distingir pérdua de forca de ATAXIA
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Debilitat proximal vs distal, simetrica vs asimetrica

Associacié amb:

* Abolicié de ROTs

» Afectacio sensitiva

 Alteracio pupil-lar o de musculs extraoculars
» Afectacido musculatura bulbar
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MIOSITIS AGUDA INFECCIOSA

» Dolor muscular espontani i a la palpacio, musculatura
proximal.

« CK altes. Mioglobinuria.
« Tractament: repos i analgessia.
« Produit per virus (grip, enterovirus).
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SINDROME GUILLAIN-BARRE

« Debilitat progressiva ascendent, +/- simetrica
« Areflexia
« Mialgies i parestesies

« Pot afectar musculatura respiratoria
« Pot arribar a diplegia facial i alt. oculomotors |

« Associa trastorn autonomic (hemodinamic,
gastrointestinal)

Diagnostic: estudi LCR, RM medul-lar, ENG
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PFA PER ENTEROVIRUS

* Prodroms: quadre respiratori (D68), rash
boca-ma-peu (A71).

 Als 3-4d: febre, malestar, vomits.

« Paralisi flaccida asimeétrica PROXIMAL,
amb areflexia, evolucio rapida.

« A71: tremolor, mioclonies, ataxia
(EMAD). Clinica bulbar (encefalitis de
tronc).

« D68: sense compromis SNC.
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LESIO MEDUL-LAR

Paraparesia o tetraparesia
segons nivell. Insuficiencia
respiratoria si cervical.

Shock medul-lar: hTA,
bradicardia.

Areflexia (fase inicial) i
hipereflexia (fase posterior),
RCP extensor.

Afecta sensibilitat i esfinters
(globus vesical, incontinencia
fecal).

Terircien:
NIV GG 4

&H» SANT PAU



VIl pc (nervio facial)

« Funciones:

— Motor facial, gusto de 2/3 ant lengua, inerva

musc estapedio (hiperacusia) y glandulas
lacrimales y salivales

« Paresia periférica (nervio desde nucleo
hasta cara) :

— Afecta todos los movimientos de hemicara
— Explorar el resto de pc y ROTs
— Regeneraciones aberrantes: sincinesias

« Paresia central (por encima del nucleo del
Vll-protuberancia):
— Afecta cuadrante inferior y pueden preservarse

los movimientos emocionales pero no los
voluntarios
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Paresia facial

- ¢Es una paresia facial real?
— Diagnéstico diferencial con la hipoplasia del musculo triangular de los labios
(depressor angulo oris)
- ¢Es central o periférica?

- ¢Es una afectacion aislada?
— Otros pares craneales: Il pc (FO), movimientos oculares (lll, IV, V1),
— ROTs: Guillain Barré

— Dismorfia especifica CHARGE (Coloboma, Heart, Atresia coanal, Retardation, Genital,
Ears)
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Paresia facial

Neonatal

Periférica

Central o periférica parcial?
(férceps)
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Otros pc afectados

VI pc afectado por:
- lesion que afectaa VIy Vil o
- afectacion de VII + HTIC

Atrofia de hemilengua y

fasciculaciones linguales.

Afectacion de Xll pc Pares craneales bajos
(IX'y X): inervacion
faringe/laringe:
Explorar reflejo
nauseoso Yy presencia
de disartria, disfagia,

Malformacion disfonia,

de Chiari tipo 1 atragantamientos.
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Alteraciones visuales

Normal

Papiledema
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Pseudopapiledema

HIPERMETROPIA
DRUSAS: ecografia ocular
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Vision borrosa

- Paciente de 11 anos que acude por vision borrosa de pocas horas en 0jo
derecho. No cefaleas. No historia previa de infecciones en el mes anterior.

— Exploracién especifica de:
 Movimientos oculares: dolor

* Visidon de colores: afectada, sobre todo el rojo

NEURITIS OPTICA
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Diplopia

« Binocular:

« Esotropia/foria (endo), exotropia/foria, hipertropia/foria, hipotropia/foria

« PPM (posicion primaria de mirada), miradas conjugadas (a derecha e
izquierda) y convergencia

« Determinar si es en ppm y la posicion en que las imagenes se separan
mas

« Explorar fatigabilidad (Miastenia Gravis- ptosis)
- Oftalmopatia tiroidea

« Monocular:

- Causa ocular: cataratas, luxacion de cristalino, astigmatismo, queratitis,
deformidades palpebrales...

« Psicosomatico/simulacion
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Source: Jrl Emerg Med © 2008 Elsevier, Inc

Paresia de lll pc derecho

Mirada lateral y
preguntar si ve doble en
esa posicion
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Movimientos anormales

« Trastornos paroxisticos no epilépticos (5-10% nifios)

— Diagnéstico diferencial con trastornos paroxisticos epilépticos

Grabar los episodios ‘

- PERDIDA DE CONCIENCIA:
— Espasmo del sollozo y sincope anoéxico-reflejo/ Sincope vasovagal

No son indicacion de derivacion al neuropediatra, incluso cuando
hacen crisis mioclonicas por anoxia.

Se ha de hacer estudio cardioldgico si son muy intensas o muy frecuentes.
Si anemia ferropénica pueden ser mas frecuentes e intensas y pueden
mejorar con la administracion de Fe.
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- Alteraciones del sueiio y PARASOMNIAS
— Mioclonias benignas del sueio

— Terrores nocturnos: 3-7 a, 1er tercio noche (fase NREM profunda), llanto

inconsolable. Descarga autondmica (taquicardia, taquipnea, sudoracién). Amnesia del
episodio

*Cuidado con epilepsia nocturna! Movimientos abigarrados, de braceo y pedaleo,
vocalizaciones. Ojos abiertos! Lateralizacién de ojos y mirada. Incontinencia
urinaria: crisis frontales nocturnas. Hacer POLISOMNOGRAFIA

En pacientes epilépticos adolescentes: Dx diferencial con trastorno de somatizacién
/PSEUDOCRISIS:

Ojos cerrados en pseudocrisis

HOSPITAL DE LA
SANTA CREU 1

@SANT PAU
AUTOD

UNIVERSITAT

NOMA DE BARCELONA




« MOVIMIENTOS ANORMALES

— Shuddering attacks: en el lactante, parecido a escalofrios
— Movimientos de autogratificacidn: En nifias >6m, masturbatorios

— Estereotipias: aleteo manos con nerviosismo, de conciliacién de suefio
(balanceo del cuerpo y golpeteo de la cabeza).

» Dx diferencial con AUTOMATISMOS MOTORES de crisis focales con
alteracion de conciencia (nifio desconectado del medio y arreactivo)

— Tics: muy frecuentes entre los 7 y 12 afos. Sdlo tratar de forma transitoria si son
muy intensos y violentos (se pueden tratar. Si sospecha de tics en contexto de
sindrome de Tourette (conductas obsesivas, tics vocales), enviar a neuro o
paidopsiquiatria)

— Otros movimientos como corea, distonia, ataxia, temblor (no leve fisiolégico) de

nueva aparicion, dismetria...: derivar al Neuropediatra: debut de enfermedades
genéticas (distonias), autoinmunes (corea de Sydenham, anti-NMDA...)
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EVSALUSF SANTPAU
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