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1. Resumen

La esclerosis lateral primaria (ELP) es una enfermedad neurodegenerativa poco comun
gue afecta especificamente a las neuronas motoras superiores(1), manifestandose un
sindrome piramidal en las personas que la padecen. En este estudio se presenta un
caso clinico de ELP con una presentacién atipica, tanto en el inicio de la clinica como
en la velocidad de progresion. A través de una cuidadosa evaluacion clinica y pruebas
de diagnostico complementarias, como resonancia magnética (RM) y tomografia por
emision de positrones (PET), se pudo confirmar el diagndstico de ELP. Estas pruebas
de imagen desempefian un papel crucial al proporcionar informacion detallada sobre la
morfologia y funcion cerebral, lo cual nos sirve de apoyo tanto para respaldar el
diagnéstico como para descartar otras enfermedades. Ademas, se discuten los
mecanismos patogénicos, criterios diagndésticos, manifestaciones clinicas y diagnéstico
diferencial de la ELP con otras patologias con caracteristicas similares como la
esclerosis lateral amiotrofica (ELA) y la paraparesia espastica hereditaria (PEH), entre
otras. Se concluye con una reflexion sobre el impacto emocional que supone esta
enfermedad tanto para el paciente como para su familia, y el apoyo necesario que debe

llevarse a cabo por parte de los profesionales de la salud y la sociedad.

2. Introduccion

La esclerosis lateral primaria (ELP) es un trastorno neurolégico poco comun, que se
distingue por la afectacién selectiva de las neuronas motoras superiores(l). Esta
condicion, de progresion lenta y con manifestaciones clinicas sutiles, representa un
desafio diagnostico debido a su similitud inicial con otros trastornos neurodegenerativos,

de entre los que destaca la esclerosis lateral amiotréfica (ELA).

Los pacientes con ELP suelen experimentar una disfuncion progresiva de las neuronas
motoras superiores, evidenciada clinicamente por rigidez y debilidad leve. La afectacién
bulbar puede resultar en dificultades en el habla y en la degluciébn, ademas de
manifestaciones de labilidad emocional. La confirmacion del diagnéstico de ELP se basa
en la historia clinica, hallazgos caracteristicos en el examen fisico y pruebas
diagnésticas especificas que descartan otras causas de disfuncion de la neurona motora

superior, siendo por lo tanto un diagndstico de exclusion.

Aunque no existen pruebas definitivas para la ELP, ciertos hallazgos en pruebas
neurodiagndsticas como los estudios neurofisiolégicos (EMG/ENG) (2), la resonancia
magnética (RM)(3) o la tomografia por emision de positrones (PET)(4) permiten ofrecer

apoyo al diagnéstico. Sin embargo, la ausencia de pruebas especificas a menudo
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conduce a retrasos en la confirmacion del diagnéstico y en el inicio de tratamientos

apropiados.

El tratamiento de la ELP se centra principalmente en estrategias de apoyo, incluyendo
medicamentos para manejar la espasticidad(5) y abordar los aspectos emocionales
asociados. Aunque el pronéstico de la ELP suele ser mas benigno que el de la esclerosis
lateral amiotrofica, la naturaleza progresiva de la enfermedad puede impactar
significativamente la calidad de vida del paciente.

En el presente estudio, se analizara detalladamente un caso clinico de ELP, destacando
su historia, evaluaciones clinicas y pruebas diagndsticas relevantes, con el propésito de
profundizar en la comprensiéon de esta enfermedad neurodegenerativa, sus desafios

diagndsticos y su manejo clinico.

3. Objetivos

Objetivo General:

e Analizar en profundidad el caso clinico de una paciente con ELP, examinando
su historia clinica, pruebas de imagen, pruebas complementarias vy
manifestaciones clinicas, con el fin de mejorar la comprensiéon de esta

enfermedad neurodegenerativa y sus implicaciones diagndsticas.
Objetivos Especificos:

e Revisar detalladamente la historia clinica de la paciente con ELP, destacando
antecedentes médicos relevantes, sintomas iniciales y evolucién temporal de la

enfermedad.

¢ Analizar en profundidad las pruebas de imagen y pruebas complementarias
realizadas a la paciente, como RM, PET, SPECT, electromiografia y potenciales
evocados, para identificar hallazgos caracteristicos de la ELP y descartar otros

diagndsticos diferenciales.

e Investigar los mecanismos patogénicos involucrados en la ELP, revisando la

evidencia cientifica actual y su relevancia para el caso clinico estudiado.

e Comparar los hallazgos clinicos de la paciente con los criterios diagnésticos

establecidos para la ELP en la literatura médica.
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e Realizar un exhaustivo diagnostico diferencial entre la ELP y otras enfermedades
neurolégicas con manifestaciones similares, poniendo especial hincapié en la
ELA.

Justificacion:

e LaELP esunaenfermedad neuroldgica poco comun, pero con gran impacto en
la calidad de vida de los que la padecen. Este estudio busca contribuir a mejorar
el conocimiento sobre esta enfermedad mediante el analisis de un caso clinico
real, lo que puede proporcionar nuevas perspectivas sobre su diagndstico y

manejo clinico en el futuro.

4. Disefio y metodologia
Este estudio se basa en un andlisis retrospectivo de un caso clinico de ELP. La paciente
incluida en este estudio fue seleccionada por ser un caso atipico de enfermedad de

primera motoneurona. No se aplicaron criterios de inclusion ni exclusion especificos.

Se recopilé informacion a través de la revision exhaustiva de la historia clinica
electrénica de la paciente, que incluyo resultados de pruebas de imagen como RM, PET
y escintigrafia cerebral con DaT-Scan SPECT, asi como pruebas complementarias
como potenciales evocados somatosensoriales, estudio neurofisioldgico, analisis

bioquimico y estudios de autoanticuerpos y serologias.

Se obtuvo el consentimiento informado de la paciente para el uso de su informacién

médica en este estudio, garantizando asi su privacidad y confidencialidad.

Dado que este estudio se centra en la presentacion clinica detallada de un caso Unico
de ELP, no se ha disefiado un plan formal de andlisis de datos. Los hallazgos clinicos y
los resultados de las pruebas se describirdn de manera descriptiva y se discutiran en el
contexto de la literatura médica existente. Debido a la naturaleza del estudio de caso
Unico, los hallazgos de este estudio pueden no ser generalizables a toda la poblacion

de pacientes con ELP.

5. Caso clinico
5.1 Presentacion del caso
Paciente mujer de 58 afios, de lateralidad diestra, que acude a la consulta de neurologia

en abril de 2022 debido a una historia clinica compleja que se remonta al afio 2020. En
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mayo de dicho afio comienza con clinica motora de la mano derecha refiriendo
sensacion de torpeza y de pérdida de fuerza, con dificultad para contar con los dedos y
sujetar objetos. La clinica progresa en los siguientes meses con pérdida de fuerza global
en dicho brazo. Durante el mes de agosto del mismo afio comienza con clinica
progresiva en la pierna derecha de inicio distal en pie, refiriendo cojera, y manifiesta
problemas de en la articulacién del habla desde hace 2 meses, sin alteracion de la
deglucion. No presenta afectacion de la motilidad ocular extrinseca ni diplopia. Existe
un ligero aumento de la frecuencia miccional sin clara incontinencia ni estrefiimiento. No
refiere alteracion sensitiva. Igualmente manifiesta inicio de la misma clinica en las
extremidades izquierdas recientemente, sugiriendo afectacion bilateral. En estos

momentos realiza logopedia.

Como antecedentes personales destacan la ausencia de alergias y la presencia de colon
irritable y trastorno por ansiedad tratado con trankimazim 0,5mg y lexatin 1,5mg, sin
otros procesos médicos de interés. La paciente es fumadora de 8 cigarros al dia y

abstemia. Trabaja en una administracién de loteria.

En la primera consulta de neurologia de HURH aportaba realizadas, de modo privado,
una RM craneal y cervical (informando de la existencia de una hidrosiringomielia
centromedular C6 milimétrica no significativa), recomendando seguimiento radiolégico
en un afo. En otra consulta de neurologia, tras realizacion de un DaT SCAN SPECT
con estudio dopaminérgico, se concluye con la existencia de un sindrome rigido
acinético. Aporta también realizados unos potenciales evocados somatosensoriales
(PESS) con resultado normal y unos estudios de conduccion motora (EMT), los cuales
evidenciaron una afectacion bilateral y simétrica de la via corticoespinal. Se realiza
también un estudio EMG/ENG que mostraba Unicamente una baja amplitud en las
respuestas motoras del peroneal comun derecho y del mediano derecho y, en el EMG,
se describe la existencia de actividad patoldgica de denervacién en reposo, ondas
positivas y fibrilaciones, particularmente en la musculatura de C8 y de manera leve en
el deltoides derecho. Estos hallazgos respaldaron la presencia de signos de afectacion
axonal motora en dos nervios periféricos, asi como retraso en la via corticoespinal
bilateral en hemicuerpo derecho con registro en hemisferio izquierdo. No existe una

conclusion diagnéstica definitiva.

La exploracion inicial en la consulta en HURH muestra: disartria leve. PC normales, sin
atrofia ni fasciculaciones linguales. Adecuada elevacion de ambos velos de paladar.
Fuerza: - Brazo derecho con postura en aproximacion de hombro, escasamente

reductible, realiza Unicamente movimiento de extensiéon leve de antebrazo, no realiza
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flexion de antebrazo pasiva ni ningin movimiento de mano derecha. Minima atrofia de
primer inter6seo. Tono: normal flexibn pasiva de antebrazo, rigidez continua en
extension de antebrazo, también rigidez en la extension de metacarpo-falangicas y
extension de dedos, postura en aproximacion de pulgar y tendencia a eversién de mano
derecha. - Paresia global 4/5 de brazo izquierdo, también aumento de resistencia a la
extension de antebrazo izquierdo y extensién de dedos (mayor amplitud articular que en
extremidad derecha), leve atrofia primer inter6seo, sin fasciculaciones. - Debilidad para
la flexion de cadera derecha y flexoextension de rodilla, normales flexion dorsal y plantar
de pie derecho. - Fuerza normal en pierna izquierda. - Hiperreflexia difusa generalizada
con aumento de area reflexégena, Tromner y Hoffman positivos bilaterales, reflejos
pectorales presentes, leve clonus agotable aquileo derecho, no izquierdo. - RCP
extensor izquierdo, indiferente derecho. - Sensibilidades: tactil, dolorosa, vibratoria y
posicional normales. - Marcha: semeja hemiparesia derecha piramidal (similar a marcha

en segador). Bradicinesia generalizada.

Una vez llegada la paciente a nuestra consulta en abril de 2022, se solicita una analitica
con SS, bioquimica, hemostasia, PCR, niveles de B12-félico, CK, TSH, PTH y cortisol
basal, ceruloplasmina, proteinograma, vitaminas A y E y perfil lipidico, todo ello en el
rango normal. El estudio de ANAs, anticuerpos de encefalitis de membrana, anti
onconeuronales y antigangliésidos, fueron negativos. Se solicita serologia de hepatitis
B, C, HTLV-I/ll, VIH, ltes y borrelia igualmente negativas. El cobre en orina de 24 horas

fue normal.

Se solicita una nueva RM craneal y de columna cervical y dorsal. La RM encefélica con
y sin contraste reveld signos de atrofia corticosubcortical leve difusa en la que llamaba
la atencién un mayor grado de atrofia selectiva a nivel precentral izquierdo, sin otros
hallazgos de interés. La RM de columna cervical y dorsal con contraste no mostrd
alteraciones significativas salvo una leve discopatia, sin afectacion medular. Con estas
pruebas de imagen se llegé a la conclusién de que existia una atrofia encefalica

selectiva a nivel precentral izquierdo, sin hallazgos significativos a nivel medular.
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Figura 1.

Plano axial de RMN en secuencias FSE T2 (arriba)
y T2 FLAIR (abajo) que muestra signos de atrofia
corticosubcortical leve difusa con un mayor grado de
atrofia selectiva a nivel precentral izquierdo.

Dada la complejidad del caso y ante la existencia de un sindrome piramidal puro, para
completar las pruebas de imagen se decidi6é realizar un PET (con 18F-FDG). Los
hallazgos mostraron hipometabolismo severo en la regiébn precentral izquierda e
hipometabolismo leve-moderado en regidén precentral derecha. En el nucleo estriado
izquierdo se evidenci6é disminucion severa del metabolismo en el putamen y moderada-
severa en caudado. En el nlcleo estriado derecho se observé también hipometabolismo
severo en putamen y leve-moderado en el caudado, con resto de estudio normal. Se
concluyd la existencia de hipometabolismo en region precentral bilateral de predominio
izquierdo e hipometabolismo en ambos estriados también de prédominio izquierdo, que
podrian estar en relacién con la sospecha clinica de enfermedad de la neurona motora
superior con diasquisis de los nulcleos estriados. El diagnéstico principal establecido fue
el de Enfermedad de la Neurona Motora tipo Esclerosis Lateral Primaria, iniciando

tratamiento con Riluzol.
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Lateral derecho s Lateral izquierdo Anterior

Figura 2. PET con 18-FDG en el que se muestra hipometabolismo en regién precentral bilateral
de predominio izquierdo e hipometabolismo en ambos estriados también de predominio
izquierdo.

En enero del afio 2023 se solicité un nuevo estudio neurofisiolégico de control que
muestra unos estudios de conduccion motora y sensitiva normales salvo respuestas
motoras de baja amplitud en el peroneal comldn derecho e izquierdo y en el cubital
izquierdo. En cuanto a la electromiografia de aguja, se examinaron varios musculos y
se detecta actividad patolégica de denervacién en reposo, manifestada por ondas
positivas y fibrilaciones, principalmente en la musculatura de C8 y en menor medida en
el deltoides derecho. No se lograron obtener patrones de esfuerzo debido a la falta de
activacion muscular. En resumen, los resultados de la exploracién neurofisiolégica
evidenciaron signos de afectacién axonal motora en tres nervios periféricos, junto con
la persistencia de denervacién en la musculatura C8 y, en menor medida, en C5. No se
encontraron evidencias de denervacién en la musculatura bulbar, y en este estudio la

paciente no activé la musculatura explorada.

La paciente es seguida de modo regular en la consulta externa de Neurologia, y se ha
solicitado valoracién por neumologia para realizar un control de la funcién respiratoria,
y por el servicio de Endocrinologia y Nutricibn, dado que el apoyo nutricional es
fundamental en este tipo de pacientes. En la Ultima revision en neurologia, se
observaron indicadores de gases arteriales (GAB) con una pO2 de 80, pCo2 de 41, pH
de 7.48 y HCO3 de 29, sefalando la posibilidad de complicaciones respiratorias. Se
inform6 un considerable deterioro en la funcién de la deglucion; la paciente muestra
resistencia a usar espesantes o a adaptar su dieta, lo que supone un retraso en la

ingesta alimentaria, con dificultades para ingerir cantidades minimas y episodios de
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atragantamiento. Debido a la actual incapacidad para mantener una nutricion oral
segura y efectiva, se recomendd la realizacion de una sonda de gastrostomia
percutanea (PEG) para asegurar un aporte nutricional adecuado, la cual fue aceptada
por la paciente después de haberse negado en primera instancia. Ademas, la paciente
ha estado recibiendo fisioterapia privada y cuenta con la asistencia de una cuidadora
durante las mafianas. Se ha proporcionado un lector ocular, pero se registra un uso
minimo por parte de la paciente. En la exploracion actual se observa labilidad emocional,
anartria, tetraplejia espastica, hiperreflexia generalizada, Trommer y Hoffman positivos
bilateralmente, reflejo mentoniano positivo y una marcada espasticidad piramidal de

caracter generalizado.

Ademas, se solicitd la valoracion por parte de la unidad de hospitalizacion a domicilio
con el objetivo de garantizar una atencion integral y continuada en el entorno del
paciente. Se ha programado un seguimiento conjunto en la consulta de neurologia,
neumologia y endocrinologia, para un monitoreo exhaustivo del progreso y una atencion

coordinada.

5.2 Discusion

Los sindromes piramidales puros suponen un reto diagnostico en el ambito de la
neurologia y, en el caso que nos ocupa, se confirma especialmente que una exhaustiva
exploracion fisica neuroldgica es insustituible para establecer una adecuada orientacion

sindrémica que condiciona los estudios complementarios a realizar.

El abordaje de una patologia neuroldégica implica plantearse, en primer lugar, un
diagnéstico sindromico (en este caso un proceso que afecta exclusivamente a la
neurona motora superior localizada en la circunvolucién prefrontal); tras esta primera
aproximacion corresponde realizar un diagnéstico topografico (estudio de la via
corticoespinal cerebral y corticobulbar dada la exploracién fisica de la paciente) para,

finalmente, intentar alcanzar un diagndstico etioldgico.

El caso clinico presentado muestra un cuadro atipico de ELP, caracterizado por su inicio
en la mano en contraposicion al inicio tipico que suele afectar a las extremidades
inferiores. Esta presentacién poco comun desafia la expectativa de la enfermedad vy
plantea interrogantes diagndésticos adicionales debido a la diferencia con el patrén

clasico de presentacion.

Es importante destacar que la paciente es joven y que la evolucién de la enfermedad ha
sido excepcionalmente agresiva y rapida en comparacion con lo observado en los casos

més comunes de ELP. Esta ripida progresion plantea una complicacion adicional en el
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manejo y diagnéstico de la enfermedad, asi como en la planificacién del tratamiento y
cuidado del paciente.

Inicialmente, el diagndstico resulté complicado debido a la presentacion atipica en la
paciente, que no concordaba con el cuadro clinico esperado de la ELP. Sin embargo,
con el curso temporal de la enfermedad y la reevaluacién posterior con exploraciones
mas especificas, basadas en la sospecha diagnéstica de un sindrome piramidal, se
logro establecer el diagndstico con mayor precision.

En este contexto, el estudio PET jugé un papel adicional al brindar informacion extra
sobre la actividad metabdlica cerebral. Aunque el PET no fue determinante por si solo,
su combinacién con la progresion a lo largo del tiempo y la evaluacion adicional del
paciente en una etapa posterior fue fundamental para confirmar la hipétesis diagnéstica
y descartar otros posibles diagnosticos diferenciales. La neurocimagen con RM ha
supuesto también una herramienta fundamental de apoyo diagnéstico confirmatorio del

proceso.

Este caso resalta la importancia de mantener una mente abierta ante presentaciones
clinicas inusuales y la necesidad de una evaluacion clinica completa y una aproximaciéon
multidisciplinaria en el manejo de pacientes con enfermedades neuroldgicas poco
comunes. También es destacable la relevancia de las pruebas de imagen avanzadas,

como el PET, como herramienta complementaria en el proceso diagnadstico.

En conclusion, este caso ilustra la complejidad y la variabilidad de las enfermedades
neurologicas y destaca la importancia de la vigilancia clinica continua y la adaptacion
del enfoque diagnéstico en funcién de la evolucion del paciente y los hallazgos clinicos.
Es esencial continuar investigando y compartiendo experiencias clinicas para mejorar

nuestra comprensién y manejo de estas condiciones.

6. Esclerosis lateral primaria

6.1 Mecanismos patogénicos

La disfuncién primaria de las vias corticoespinales descendentes(6) constituye el
defecto fundamental en la patogénesis de la ELP. Los estudios de estimacion de
unidades motoras revelan una variabilidad en los nimeros de unidades motoras en los
musculos de la mano, con una tendencia hacia la reduccion leve. Durante el movimiento
voluntario, se observa un reclutamiento incompleto de unidades motoras, y las neuronas

motoras exhiben tasas de disparo mas lentas y menos variables en comparaciéon con
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los controles y pacientes con ELA. Este fenotipo puede reflejar la expresion de canales

gue favorecen estados estables de la membrana neuronal.

La estimulacion magnética transcraneal (EMT) se ha empleado para evaluar la
excitabilidad del cortex motor en pacientes con ELP. Los estudios con EMT muestran
gue los potenciales evocados motores estan ausentes o tienen tiempos de conduccién

central ligeramente retrasados-

La pérdida de neuronas corticales motoras funcionales se ha evidenciado mediante
otras medidas fisioldgicas como la coherencia intramuscular, que muestran reduccion
en pacientes, y la resonancia magnética funcional, que muestra aumento de la

conectividad en regiones sensoriomotoras y frontales.

Los hallazgos de autopsia en ELP son escasos y solo se han realizado unos pocos
después del descubrimiento de cuerpos de Bunina e inclusiones neuronales
ubiquitinadas como caracteristicas patoldgicas clave en la ELA. En informes de
autopsias, los rasgos comunes incluyen la degeneracion de las vias corticoespinales, la
ausencia de células Betz o una disminucion de las células piramidales en el surco
precentral. Sin embargo, la mayoria de los casos se describieron como ELP complicada,
incluyendo demencia, y algunos informes mostraron cuerpos de Bunina o inclusiones
ubiquitinadas, lo que debido a la superposicién de sintomas entre la ELA y la ELP hace
posible que estos casos fueran presentaciones de neuronas motoras superiores de ELA
u otros trastornos neurodegenerativos.(7,8) Ademas, la causa primaria de la

degeneracién que se produce a dia de hoy todavia es desconocida.

Aunque se han identificado algunas mutaciones genéticas asociadas con la ELP, la gran

mayoria de los pacientes son casos esporadicos.(8)

6.2 Criterios diagnosticos
Los criterios diagndsticos de consenso(9) para la esclerosis lateral primaria, los cuales

se pueden consultar en la tabla 1, son los siguientes:
Presencia de:
e Edad = 25 afos.

e Sintomas de disfuncion progresiva de la neurona motora superior (NMS) durante

al menos 2 afnos.

e Signos de disfuncién de la NMS en al menos dos de tres regiones: extremidad

inferior, extremidad superior, bulbar.
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Ausencia de:
e Sintomas sensoriales (no justificados por una condicion comorbida).
e Degeneracion activa de la neurona motora inferior (NMI).

e Diagnostico alternativo: patologia de la NMS demostrada en neuroimagen, o
identificada mediante pruebas de biofluidos que proporcionen una explicacion

alternativa plausible para el sindrome clinico.
Certeza diagnostica:

o ELP probable se define por la ausencia de degeneracion activa significativa de

la NMI de 2 a 4 afios desde el inicio de los sintomas.

o ELP definitiva se define por la ausencia de degeneracién activa significativa de

la NMI de 4 o méas afos desde el inicio de los sintomas.

Los signos clinicos incluyen espasticidad y debilidad asociada, hiperreflexia patolégica
(incluyendo el signo de Hoffman y respuestas bilaterales de extension de los dedos del
pie), afecto pseudobulbar. La evidencia de laboratorio de disfuncién de la NMU a partir
de neuroimagen emergente, biomarcadores neurofisiolégicos y neuroquimicos esta

pendiente de validacion.

Consideraciones electromiogréficas: La aparicion tardia del compromiso de la NMI en
algunos casos de ELP puede llevar a una clasificacién errénea. Esta preocupacion se
ve complicada por la presencia de signos electromiograficos 'de bajo grado' y no
progresivos de denervacion muscular limitada en algunos pacientes con ELP. Varios
estudios han examinado la transicion de ELP a ELA con signos de compromiso de NMI
en el EMG. Aungue algunos pacientes con ELP pueden mostrar cambios menores en el
EMG, la mayoria de ellos siguen teniendo un sindrome puramente de NMS. Se ha
propuesto una categoria pragmatica de “ELP probable” para aquellos con un sindrome
de NMS idiopético progresivo entre 2 y 4 afios desde el inicio de los sintomas(10), lo
gue refleja el deseo de incluir tempranamente a los pacientes con ELP en ensayos

clinicos de terapias potencialmente modificadoras de la enfermedad.

Papel de las pruebas genéticas: El sindrome clasico de ELP parece ser esporadico y el
diagnéstico se basa en caracteristicas clinicas. El tamizaje de paneles para variantes
genéticas patogénicas asociadas con paraparesia espastica (por ejemplo, SPAST) esta
justificado en casos de sindromes de NMS progresivos limitados a afectacion simétrica
de las extremidades inferiores. Es razonable excluir rutinariamente la causa hereditaria

més comun de ELA en poblaciones caucasicas, es decir, una expansion en C9orf72 que
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puede presentarse con un fenotipo predominantemente de NMS. Sin embargo, la
multitud de variantes genéticas muy raras reportadas en asociacion con pedigris que
contienen sindromes similares a la ELA, incluidos algunos con fenotipos aparentemente

puros de NMS, no deben considerarse pruebas de rutina en el diagndstico de la ELP.

La tecnologia emergente ofrece herramientas prometedoras para mejorar el diagndéstico
de la ELP. Estas incluyen métodos de neuroimagen y neurofisiologia que pueden ayudar
a cuantificar la lesién de la neurona motora superior y distinguir la ELP de la esclerosis
lateral amiotréfica. Ademas, biomarcadores biofluidos como los neurofilamentos(11) del
liquido cefalorraquideo pueden reflejar la intensidad de la pérdida neuronal y ofrecer
pistas sobre la diferencia entre la ELP y la ELA. Se estan desarrollando técnicas
avanzadas de resonancia magnética, como la imagen de tensor de difusion y la
cartografia de susceptibilidad de hierro, que pueden proporcionar informacion adicional
sobre la afectacion de la materia blanca y la corteza motora en la ELP. Sin embargo, se
necesitan mas estudios para validar estas herramientas y determinar su utilidad en el
diagnostico de la ELP.(9)

6.3 Manifestaciones clinicas

Aunque existe una considerable heterogeneidad entre los pacientes, los sintomas
generalmente comienzan en la quinta o sexta década de vida, a diferencia de las formas
hereditarias de pardlisis espastica que suelen manifestarse antes y se asocian con
deformidades en los pies que no estan presentes en la ELP. La gran mayoria de los
pacientes tienen mas de 20 afios y puede observarse una ligera predominancia

masculina.

La presentacion clinica mas comun incluye espasticidad, hiperreflexia y debilidad leve.
Los pacientes pueden reportar rigidez, torpeza y mala coordinacién. Los sintomas
bulbares pueden incluir disartria, disfagia y labilidad emocional (episodios de risa o
llanto, llamados sindrome pseudobulbar). Tipicamente, el examen solo muestra signos
de neuronas motoras superiores: espasticidad, aumento de los reflejos y ausencia de
hallazgos de afectacibn de neuronas motoras inferiores (fasciculaciones y atrofia
muscular). Por otro lado, también puede existir degeneracion cerebelosa, cuya
contribucién a la alteracién de la marcha, las caidas, la clinica pseudobulbar y la disartria
puede ser pasada por alto en el contexto de la espasticidad progresiva(12). La
espasticidad como sintoma inicial se observa con mas frecuencia en la ELP que en la
ELA (47% vs 4%), y la atrofia de miembros es rara en la ELP (~2%). Se puede observar

un patréon de debilidad de neuronas motoras superiores (extensores en la extremidad
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superior, flexores en la extremidad inferior), pero lo que el paciente describe como
debilidad suele ser una combinacion de aumento del tono muscular, disminucion de la
coordinacion y debilidad leve. Aungue no se informan sintomas visuales, se han descrito
algunas anormalidades en los movimientos oculares, como deterioro sacédico de

seguimientos suaves o paralisis supranuclear.

En algunos pacientes también puede observarse un aumento de frecuencia urinaria 'y la
presencia de urgencia miccional(13). Generalmente, se informa que la cognicién no se
ve afectada en la ELP; sin embargo, en un 10-20% de los pacientes se pueden observar
disfunciones del I6bulo frontal. Informes de casos han descrito cambios cognitivos en

casos denominados ELP plus, o superposicién con sindromes parkinsonianos(14).

La ELP suele progresar lentamente. Los patrones de progresion muestran comiunmente
propagacion de un lado a otro y de una region a otra, con muchos pacientes
desarrollando finalmente cuadriplejia espastica con afectacion bulbar. En una serie se
notd una progresion ascendente en pacientes con inicio en extremidades inferiores, con
progresion de un lado a otro primero, seguida de progresién ascendente (promedio de
3.5 afos desde el inicio hasta la afectacion del brazo, 5 afios desde el inicio hasta la

afectacion bulbar).

Pero en todos los casos, la tasa de progresién es mucho mas lenta que la tipicamente
encontrada en la ELA. La duracion promedio de los sintomas en varias series de casos
vario entre 7.2 y 14.5 afios. En muchos pacientes, la progresion parece detenerse

después de varios afos, con diferentes niveles de discapacidad.(8)

Caracteristicas clinicas distintivas de la ELP(8):

¢ Inicio insidioso de rigidez, torpeza o debilidad leve; o disartria, disfagia y labilidad

emocional.

e Los sintomas comienzan mas comunmente en las piernas, pero pueden

comenzar en la region bulbar o en mdltiples areas del cuerpo.

e Los signos incluyen espasticidad, hiperreflexia y debilidad con patrén de

neuronas motoras su periores.

e Ausencia de fasciculaciones o atrofia muscular difusa, o sintomas o signos

sensoriales.

e LaELP es progresiva, propagandose de lado a lado y de regién a region.
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e Puede reportarse urgencia o aumento de la frecuencia urinaria.

6.4 Diagndstico diferencial

6.4.1 Esclerosis Lateral Amiotrofica

La ELA, es una enfermedad neurodegenerativa devastadora que afecta tanto a las NMS
como a las NMI, conduciendo a una progresiva debilidad muscular y pérdida de
funciones motoras esenciales. Reconocida por su dificil diagnéstico, especialmente en
etapas tempranas, la ELA ha sido objeto de creciente atencién debido a su fenotipicidad
heterogénea y su complejo espectro clinico. Ademas, la ELA se ha vinculado con
factores genéticos, de edad y sexo, que influyen en la manifestacion y progresion de la
enfermedad. Clasicamente, la ELA fue predominantemente considerada una
enfermedad de disfuncién motora, manifestandose como disartria, disfagia, y debilidad
de los musculos de las extremidades superiores e inferiores. Sin embargo, los cambios
cognitivos y conductuales, que pueden ocurrir tempranamente en el curso de la
enfermedad, ahora se reconocen que ocurren en el 35 al 50% de los pacientes con ELA.
Las personas con ELA experimentan pérdida de la funcién cognitiva normal y ejecutiva,
es decir, una memoria de trabajo deficiente, inhibicion y fluidez. Tipicamente, los
dominios de memoria a largo plazo y espaciales permanecen intactos. Otros cambios
de comportamiento incluyen apatia, irritabilidad, falta de higiene y cambios en los
habitos alimenticios, en aquellos casos en los que se asocia demencia
frontotemporal(15,16) (un 15% de los mismos). Ademas, la depresién, la ansiedad y las
alteraciones del suefio ocurren en la ELA, junto con la clinica pseudobulbar, que causa
labilidad emocional(16,17). Los criterios diagnosticos de la ELA se muestran reflejados

en la tabla 2.
Manifestaciones clinicas

Los sintomas iniciales de la ELA incluyen signos de afectacién de la motoneurona
inferior, como debilidad y atrofia de desarrollo insidioso en un miembro, tipicamente
distal y en la extremidad superior, afectando inicialmente a los extensores y luego a los
flexores de la mano. Ademas, son frecuentes la disfagia, disartria y los calambres en
esta etapa inicial. A medida que progresa la enfermedad y se establece el cuadro clinico,
se observan multiples manifestaciones que confirman la afectacion de la motoneurona
inferior como la amiotrofia extensa asimétrica y las fasciculaciones. También se
presentan signos de afectacion de la neurona motora superior, como hipertonia
espastica, hiperreflexia y el signo de Babinski. En los casos de sindrome bulbar, se

observan fasciculaciones linguales, disartria y disfagia. Por otro lado, el sindrome
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pseudobulbar se caracteriza por disartria, disfagia y labilidad emocional con risa y llanto
involuntarios, indicando una afectacion de las fibras cortico-bulbares.(16-18)

Electromiografia

La EMG es la prueba complementaria mas importante en la patologia de NMI. Confirma
la afectacion neurégena de los musculos clinicamente afectados y permite descubrir la

afectacion subclinica de otros. Las alteraciones electromiogréficas de NMI(2) incluyen:
* Pérdida de unidades motoras

* Patron neuropatico: musculo denervado.

» Reduccion del patrén interferencial.

» Potenciales polifasicos.

» Actividad espontanea de denervacién muscular (ondas positivas, fibrilaciones y

fasciculaciones).

» Velocidad de conduccién: normal.

Diagnéstico diferencial con ELP

La esclerosis lateral primaria es un sindrome de neurona motora superior puro
clinicamente progresivo que no puede atribuirse a otro proceso de enfermedad. Hay un
debate en curso sobre si este sindrome es de hecho un trastorno completamente
separado de la ELA, pero hay evidencia de estudios patolégicos de que caracteristicas
de la ELA, como inclusiones ubiquitinadas, estan presentes en esta condicion. Los
pacientes presentan un sindrome de neurona motora superior puro con signos minimos
0 ausentes de neurona motora inferior. Puede ser dificil diferenciar la ELP de la ELA
durante las primeras etapas, ya que algunos pacientes con ELA tipica pueden
manifestar solo signos de neurona motora superior inicialmente. Por ello en los Ultimos
afios dentro los criterios diagndésticos han aparecido los términos de “probable” y
“definitiva” en funcion del tiempo que lleve el paciente sin afectacion de NMI(17). En la
tabla 3 se encuentran reflejadas las principales diferencias clinicas entre la afectacion
de NMS y NMIL.
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6.4.2 Paraparesia espéstica hereditaria

La paraparesia espéstica hereditaria (PEH) también conocida como sindrome de
Strimpell-Lorrain, engloba un conjunto diverso de trastornos hereditarios caracterizados
principalmente por espasticidad progresiva en las extremidades inferiores. Antes de la
era del diagnostico molecular se propusieron varias clasificaciones basadas en factores
como el modo de herencia, la edad de inicio de los sintomas y la presencia de
caracteristicas clinicas adicionales. Se han descrito familias con patrones de herencia
autosOmica dominante, autosdmica recesiva y ligada al cromosoma X. La forma
dominante mas comin de la espasticidad parapléjica hereditaria se atribuye a
mutaciones en el gen SPG4(19), que codifica la espastina, y representa
aproximadamente el 30-40% de las familias afectadas. Por otro lado, la mutacion
recesiva mas frecuente ocurre en el gen SPG11, que codifica la spastacina, y puede

encontrarse en hasta el 50% de los casos recesivos(20).

Manifestaciones clinicas

La mayoria de los pacientes con PEH experimentan dificultades para caminar, siendo
comun el retraso en la adquisicién de la marcha en aquellos con inicio en la infancia.
Ademds de la rigidez en las piernas, se observan trastornos urinarios y un desgaste
prematuro del calzado que traduce una alteracion de la marcha. Aproximadamente el
25% de los pacientes son asintomaticos, lo que subraya la naturaleza a menudo benigna
de la enfermedad y la importancia de una evaluacion clinica minuciosa en las familias
incluidas en estudios genéticos. La edad de inicio varia desde la infancia hasta la octava
década, reflejando la gran heterogeneidad genética de la enfermedad. Esta variabilidad
puede atribuirse en parte a la dificultad para determinar la fecha exacta de inicio,
especialmente en pacientes mayores con décadas de enfermedad, o a factores

genéticos 0 ambientales aln desconocidos.

En la exploracién, los pacientes con PEH pura exhiben espasticidad, hiperreflexia y
reflejos plantares extensores, junto con afectacién piramidal en las extremidades
inferiores. La espasticidad de las extremidades inferiores es el hallazgo mas prominente,
especialmente en los musculos isquiotibiales, cuadriceps y tobillos, lo que resulta en la
clasica marcha de circunduccién y puntillas. Aunque se observa debilidad muscular, esta
suele ser leve y afecta principalmente al iliopsoas, tibial anterior y, en menor medida, los
isquiotibiales. Un aspecto destacado de la paraparesia espéastica hereditaria es la

discrepancia entre la espasticidad a menudo severa y la leve o ausente debilidad
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muscular, evidente en pacientes que, a pesar de requerir silla de ruedas debido a la

espasticidad, muestran fuerza muscular normal en la prueba manual.

Entre las caracteristicas adicionales asociadas a la PEH pura se incluyen leves
anormalidades sensoriales en las extremidades inferiores, ausencia de reflejos del
tobillo, pie cavo, sintomas urinarios, leve ataxia en las extremidades superiores y leve
atrofia muscular distal. La afectacion sensorial, que se encuentra en el 10%-65% de los
casos, consiste principalmente en una disminucién de la sensibilidad vibratoria y, en
menor medida, de la propiocepcion en las extremidades inferiores. Los estudios de
conduccion nerviosa suelen ser normales, indicando una axonopatia central en lugar de
un compromiso del nervio periférico. Aunque se ha sugerido la posible participacién del

sistema nervioso autbnomo, aun no se ha investigado de manera sistematica.
Diagndstico diferencial con Esclerosis Lateral Primaria

La PEH muestra una considerable superposicion clinica con la esclerosis lateral
primaria de inicio temprano en las extremidades inferiores. Ambos sindromes pueden
compartir similitudes en los sintomas iniciales que afectan las piernas, pero distinguirlos
de manera definitiva a menudo requiere un periodo de observacién mas prolongado o
pruebas diagndsticas adicionales. Es posible que se necesite un analisis genético para
diferenciar entre ambos(22). La PEH suele manifestarse a una edad mas temprana que
la esclerosis lateral primaria, generalmente entre los 20 y 30 afos, aunque hay una
notable variabilidad. Ademas, existe la posibilidad de superposicion entre la ELA juvenil,
la PEH de inicio temprano y lo que se conoce como esclerosis lateral primaria juvenil,
todas ellas causadas por mutaciones en el gen alsina (ALS2)(23). En definitiva, las
caracteristicas claves diferenciales son la presencia de antecedentes familiares y la

debilidad simétrica limitada a miembros inferiores.(8)

6.4.3 Otros

El diagndstico diferencial de la esclerosis lateral primaria implica considerar una
variedad de condiciones mostradas en la tabla 4 que pueden presentar sintomas
similares. Dentro de estas patologias, es importante tener en cuenta enfermedades
neurodegenerativas, neuroinflamatorias, metabdlicas, infecciosas, sindromes
paraneoplasicos, entre otros. Es esencial realizar una evaluacién exhaustiva que incluya
pruebas de laboratorio, imagenes médicas y consideracion de la historia clinica y familiar
para diferenciar adecuadamente la esclerosis lateral primaria de estas condiciones. Un
enfoque multidisciplinario con neurdlogos, radidlogos y otros especialistas es

fundamental para llegar a un diagnéstico preciso.(8,9)
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7. Conclusiones

En este estudio, hemos profundizado en la ELP y su diagnéstico diferencial con otras
afecciones neurologicas a través de un caso clinico real. Mas alla de los aspectos
clinicos y diagnésticos, es importante reflexionar sobre el impacto que este diagnéstico
tiene en la vida de los pacientes y sus familias. A menudo, recibir un diagndstico de esta
naturaleza puede ser abrumador, y es fundamental que los pacientes reciban el apoyo
adecuado y el acceso a los recursos necesarios para gestionar su condicién de la mejor
manera posible. Aunque los avances en el diagndstico y tratamiento son prometedores,
todavia queda mucho por hacer en términos de mejorar la calidad de vida y el bienestar
de quienes viven con ELP y otras muchas enfermedades neurodegenerativas. Es crucial
gue los profesionales de la salud y la sociedad en general reconozcan estas
necesidades y trabajen juntos para proporcionar un apoyo integral a aquellos afectados

por estas enfermedades.
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9. Anexos

Criterios diagndsticos de ELP

La presencia de:
e Edad 2 25 afios;

e Sintomas de disfuncién progresiva de la neurona motora superior (NMS) durante al menos 2
anos;

e Signos de disfuncién de NMS* en al menos dos de tres regiones: extremidad inferior,
extremidad superior, bulbar.

La ausencia de:
e Sintomas sensoriales (no explicados por otra comoborbilidad);

e Degeneracion activa de la neurona motora inferior (NMl);

e Diagnéstico alternativo: Patologia de NMS demostrada en neuroimagen, o identificada
mediante otras pruebas que proporcionen una explicacion alternativa plausible para el
sindrome clinico.

Certeza diagnéstica:
e La PLS probable se define por la ausencia de una degeneracidn significativa activa de la NMI
de 2 a 4 afios desde el inicio de los sintomas.

e La PLS definitiva se define por la ausencia de una degeneracidn significativa activa de la NMI
de 4 afios o mas desde el inicio de los sintomas.

*Signos clinicos, incluyendo espasticidad y debilidad asociada, hiperreflexia patoldgica (incluyendo el
signo de Hoffman y reflejo plantar extensor bilateral) o afecto pseudobulbar. La evidencia de
laboratorio de disfunciéon de NMS a partir de biomarcadores emergentes de neuroimagen,
neurofisiolégicos y neuroquimicos esta pendiente de validacion. Se permiten aumentos minimos de
actividad insertiva y ondas agudas positivas o potenciales de fibrilacién en musculos de
extremidades.

Tabla 1. Criterios diagnoésticos de ELP.
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Criterios ELA definitiva ELA probable ELA probable ELA posible ELA
diagnésticos con apoyo de sospecha
laboratorio
El Escorial Signos de Signos de Signos de Signos de
(1993) compromiso de compromiso de compromiso de compromiso
MNS y MNI en MNSy MNI en al MNSy MNI enun | de MNI
tres regiones menos dos segmento o sélo
corporales regiones signos de MNS
corporales con en dos 0 mas
signos MNS regiones o signos
rostrales a los de de MNI rostrales
MNI a los signos de
MNS
Airlie House Signos de Signos de Evidencia clinica | Signos de
(2000) compromiso de compromiso de de signos de compromiso de
MNSy MNIenla MNS y MNI en al compromiso de MNS y MNI en
region bulbary al | menos dos MNS y MNI en sélo una regién o
menos dos regiones, con sélo una regién sélo signos de
regiones signos de MINS o solo signos MNS en dos o
espinales o signos | rostral a los de MNS en una mas regiones o
de MNS en al MNI regiony signos MNI
menos dos evidencia de rostrales a los de
regiones compromiso MNS
espinales y signos electrofisiolégico
de MNlen 3 de MNI en al
segmentos menos dos
espinales regiones
Awaji-Shima | Evidencia clinica o | Evidencia clinica o Evidencia clinica
(2008) electrofisioldgica | electrofisioldgica o
de compromiso de compromiso electrofisiologica
MNSyMNIenla MNS y MNI en al de compromiso
region bulbary al | menos dos MNS y MNI en
menos dos regiones, con una region o
regiones signos de signos de
espinales o signos | compromiso de compromiso de
de compromiso MNS rostrales a MNS en dos o
de MNSy MNlen | los signos MN mas regiones o
tres regiones signos de MNI
espinales rostrales a los
signos MNI
Gold Coast Los criterios de Gold Coast no clasifican a los pacientes en las categorias definidas previamente
(2020) a) Compromiso b) Presencia de signos de c) Estudios de laboratorio,
motor progresivo | compromiso de MNSy MNI en al imdgenes y electrofisiologia que
documentado por | menos una regidn corporal (con excluyan un
historia clinica o disfuncion MNS y MNI evideciada en
evaluacion clinica | la misma region corporal si una sola
repetida, con region del cuerpo estd
funcién motora comprometida) o compromiso de
previa normal MNI en al menos dos regiones

Tabla 2. Criterios diagnosticos ELA.
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Diferencias clinicas entre Neurona Motora Inferior y Neurona Motora Superior

Neurona Motora Inferior

Neurona Motora Superior

Sintomas

Sintomas

Debilidad
Muscular

Debilidad en las manos. Ejemplos:
dificultad para abrocharse botones
ejercicios que requieran precision
con la mano y dedos como la
escritura. Debilidad del pie para la
dosifllexion (pie caido). Debilidad
proximal, al elevar el brazo, a nivel de
la boca o por encima de la cabeza, lo
cual puede producir dificultad al
bafarse, vestirse, acicalarse y comer.
A nivel de miembros inferiores la
debilidad proximal puede producir
dificultad al levantarse de las sillas o
levantarse del suelo, tropiezos,
caidas, marcha anormal.

Labilidad
Emocional

Sindrome pseudo-bulbar con episodios
inapropiados e incontrolables de
bostezo, risa y llanto desencadenados
por estimulos minimos e inclusive sin
causa aparente. Dicho sindrome se
puede manifestar tanto al inicio como en
el desarrollo de la enfermedad. Implica
la liberacion de las vias cortico-bulbares

Atrofia

Se puede dar principalmente en las
manos (interdseos, eminencia tenar),
piernas y lengua lo cual aumenta
progresivamente con el avance de la
enfermedad hasta generalizarse. Se
da por la pérdida de fibras
musculares producida por la
denervacion

Espasticidad

Signo de la navaja: Al examinar
movimientos pasivos de flexo-extension
a nivel de codo, mufieca, rodilla y tobillo
se encuentra una resistencia anormal
particularmente al inicio, que luego cede
bruscamente.

Calambres

Se manifiestan en cualquier muisculo
y se desencadenan con una
contraccion minima, por ejemplo al
realizar el examen fisico.

Reflejos
Patoldgicos

Signos de Hoffmann y Rossolimo, signo
de Babinski, clonus rotuliano y aquileo,
reflejo palmomentoniano.

Disartriay
Disfonia

Debilidad es en los musculos
faringeos con disartria y disfagia,
generalmente se manifiestan con
episodios de ahogo, tos, habla
confusa, ronquidos, sialorrea, se
afecta el proceso de deglucién, con la
consecuente dificultad para la
alimentacién y puede resultar en
aspiracion.

Torpeza
Lentitud

Dificultad de movimientos de la
extremidad por ejemplo arrastrar una
pierna, imposibilidad de realizar
movimientos rapidos, repetitivos como
por ejemplo golpeteo repetitivo con los
dedos. Pérdida de destreza de
movimientos finos.

Hipotonia
Arreflexia

Existe pérdida de tono musculary la
ausencia de reflejos miotaticos, son
caracteristicas de las paralisis
periféricas. Se pueden observar en
formas de atrofia muscular primaria
pero en ELA se caracteriza la
presencia de lesiéon de motora
superior como reflejos exaltados o
patoldgicos.

Hiperreflexia

Reflejos de forma exagerada o repetitiva
con un solo estimulo.

Tabla 3. Diferencias clinicas entre afectacion de NMS y NMI.
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Diagndstico diferencial de la esclerosis lateral primaria

Caracteristicas distintivas

Neurodegenerativo

ELA predominante de primera motoneurona

Afectacién progresiva de segunda motoneurona

Paraparesia espastica hereditaria

Antecedentes familiares o variante genética relevante;
debilidad simétrica limitada a las extremidades
inferiores

Enfermedad de Alexander

Atrofia focal y cambio de sefial en la resonancia
magnética en la médula o variante patogénica en
GFAP

Neuroinflamatorio

Esclerosis multiple primaria progresiva

Lesiones inflamatorias en la resonancia magnética del
cerebro y la médula.

Sindrome paraneoplasico anti-amfifisina

Anticuerpo positivo en el contexto de malignidad
coincidente.

Metabdlico

Adrenomieloneuropatia

Anormalidades en la materia blanca cerebral en la
resonancia magnética; acidos grasos de cadena muy
larga séricos elevados; variante patogénica en ABCD1.

Infeccioso

Paraparesia espastica tropical (HTLV-1y 2)

Serologia IgM positiva

Sifilis

Serologia positiva

Estructural

Lesiones del foramen magnum

Hallazgos en RM

Meningioma parafalcino

Hallazgos en RM

Vascular

Malformacidn arteriovenosa espinal

Hallazgos en RM

Tabla 4. Diagnostico diferencial de ELP.
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ENFERMEDAD DE LANEURONA
MOTORA. NO TODO ES ELA.

Autor: Sergio Alvarez Alvarez Tutora: Maria Isabel Yugueros Fernandez

INTRODUCCION

La esclerosis lateral primaria (ELP) es un
trastorno neuroldgico que se distingue por la
afectacion selectiva de las neuronas motoras
superiores. Esta condicion, de progresion lenta y
con manifestaciones clinicas sutiles, representa un
desafio diagndstico debido a su similitud inicial con
otros trastornos neurodegenerativos, de entre los que
destaca la esclerosis lateral amiotréfica (ELA).

Los pacientes con ELP suelen experimentar una
disfuncion progresiva de las neuronas motoras
superiores, evidenciada clinicamente por rigidez y
debilidad leve. La afectacion bulbar puede resultar
en dificultades en el habla y en la deglucion, ademas
de manifestaciones de labilidad emocional.

Aunque no existen pruebas definitivas para la ELP,
ciertos hallazgos en pruebas neurodiagndsticas como
los estudios neurofisiolégicos (EMG/ENG), la
resonancia magnética (RM) o la tomografia por
emision de positrones (PET) permiten ofrecer
apoyo al diagndstico. Sin embargo, la ausencia de
pruebas especificas a menudo conduce a retrasos en
la confirmacion del diagnostico y en el inicio de
tratamientos apropiados.

OBJETIVOS

Analizar en profundidad el caso clinico de una
paciente con ELP, examinando su historia clinica,
pruebas de imagen, pruebas complementarias y
manifestaciones clinicas, con el fin de mejorar la
comprension de esta enfermedad neurodegenerativa
y sus implicaciones diagnoésticas.

METODOLOGIA

Este estudio se basa en un analisis retrospectivo de
un caso clinico de ELP. La paciente incluida en este
estudio fue seleccionada por ser un caso atipico de
enfermedad de primera motoneurona. No se aplicaron
criterios de inclusion ni exclusion especificos.

Se recopilé informacion a través de la revision
exhaustiva de la historia clinica electrénica de la
paciente, que incluyé resultados de pruebas de
imagen como RM, PET vy escintigrafia cerebral con
DaT-Scan SPECT, asi como pruebas
complementarias como  potenciales  evocados
somatosensoriales, estudio neurofisioldgico, analisis
bioquimico y estudios de autoanticuerpos y
serologias.

Debido a la naturaleza del estudio de caso unico, los
hallazgos de este estudio pueden no ser
generalizables a toda la poblacién de pacientes con
ELP.

Servicio de Neurologia HURH

CASO CLINICO

Paciente mujer de 58 afios, que presenta desde mayo de 2020 torpeza y pérdida de fuerza en la mano
derecha, dificultando contar con los dedos y sujetar objetos. En agosto de 2020, desarrolla cojera por
debilidad distal en la pierna derecha y problemas en el habla, sin alteracion de la deglucién. La
exploracion fisica inicial muestra disartria leve, sin atrofia ni fasciculaciones linguales, con adecuada
elevacion del velo del paladar. Presenta postura anémala y rigidez en el brazo derecho, con paresia
global en el brazo izquierdo. Debilidad en la pierna derecha y fuerza normal en la pierna izquierda.
Hiperreflexia generalizada, clonus agotable en el tobillo derecho, reflejo cutaneo plantar extensor
izquierdo e indiferente derecho. Sensibilidad normal, y marcha hemiparética derecha con bradicinesia
generalizada. La progresion reciente incluye afectacion bilateral de las extremidades. La combinacion
de la clinicay las pruebas complementarias orientaron hacia un diagnéstico de ELP

P. COMPLEMENTARIAS

Analiticas y serologias: Normales, incluyendo
ANAs, anticuerpos especificos, hormonas y
niveles de vitaminas.

DaT SCAN SPECT: Indica sindrome rigido
acinético.

Estudios de Conduccién Motora (EMT):
Afectacion bilateral y simétrica de la via
corticoespinal.

EMG/ENG: Denervacion en nervios periféricos
con baja amplitud en las respuestas motoras del
peroneal comun derecho y del mediano derecho.
RM encefalica: Atrofia corticosubcortical leve
difusa, mayor en el area precentral izquierda.

region precentral izquierda y nlcleos estriados,
moderado en la regién precentral derecha.

PET con 18-FDG en el que
se muestra
hipometabolismo en region
precentral bilateral de
predominio izquierdo e
hipometabolismo en ambos
estriados también de
predominio izquierdo.

CONCLUSION

El caso de esta paciente ilustra la complejidad diagnéstica de
los sindromes piramidales puros en neurologia, subrayando la
importancia de una exhaustiva exploracion fisica para orientar
los estudios complementarios adecuados. La presentacion
atipica de la ELP, con inicio en la mano en lugar de las
extremidades inferiores, complicé el diagnostico inicial. Sin
embargo, la evolucién de la enfermedad y la reevaluacion con
pruebas especificas como el PET y la RM permitieron
confirmar la hipétesis diagnéstica.

Es importante destacar la necesidad de un enfoque
multidisciplinario y una evaluacién clinica continua para el
manejo de enfermedades neuroldgicas poco comunes, asi como
el uso de pruebas de imagen. Es esencial seguir investigando
y compartiendo experiencias clinicas para mejorar la
comprension y el manejo de estas condiciones, reconociendo
también el impacto significativo que estos diagnosticos tienen
en la vida de los pacientes y sus familias.

Plano axial de RMN en T2 FLAIR que
muestra signos de atrofia
corticosubcortical leve difusa con un
mayor grado de atrofia selectiva a nivel

PET (18F-FDG): Hipometabolismo severo en precentral izquierdo.

La  patologia  més
importante en el
diagnostico diferencial
de la ELP es la ELA,
en la que hay afectacién
tanto de primera como
de segunda neurona
motora.
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