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Resumen

Objetivos: Analizar la frecuencia de DLFT en una cohorte de ENM con diagndstico neuropatoldgico,
describir y comparar las caracteristicas neuropatologicas, clinicas (motoras y cognitivas) y genéticas
de los pacientes con y sin DLFT. Identificar subgrupos de pacientes segun las caracteristicas
descritas.

Material y métodos: Estudio observacional retrospectivo multicéntrico de una cohorte de 124
pacientes con diagndstico neuropatoldgico de ENM. Revision de informes neuropatoldgicos y
registros clinicos. Anélisis y descripcion de las caracteristicas neuropatoldgicas, demogréficas,
clinicas y genéticas, comparacion estadistica entre ENM y ENM-DLFT. Identificaciéon y comparacion
de subgrupos.

Resultados: Se incluyeron 124 pacientes, 44 (35,5%) de ellos con diagnéstico neuropatoldgico de
ENM-DLFT. La mayoria presentaban agregados de TDP-43, con mayor extension extramotora en los
pacientes con DLFT (mayor estadio de Brettschneider; p < 0,001) y pérdida variable de neuronas
motoras superior e inferior, sin diferencias entre los grupos. El fenotipo motor en ENM-DLFT fue
mas frecuentemente bulbar (p = 0,023) y distal de extremidades superiores (p = 0,003) que en
ENM, sin diferencias en supervivencia. Observamos una mayor correlacion clinico-neuropatolégica
en ENM que en ENM-DLFT (p < 0,001). Las variantes genéticas patogénicas, especialmente
C9orf72, fueron mas frecuentes en el grupo ENM-DLFT (p < 0,001).

Conclusion: Observamos una mayor frecuencia de DLFT en ENM que la descrita en otras series
neuropatoldgicas y clinicas. El espectro ENM-DLFT es muy heterogéneo en todos sus aspectos,
especialmente en pacientes con DLFT, siendo dificil definir subgrupos. Ante la ausencia de
biomarcadores, la neuropatologia sigue siendo una herramienta muy util para profundizar en el
diagndstico y la nosologia de la enfermedad.
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