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Resumen

Objetivos: Dentro de las formas familiares de la esclerosis lateral amiotrdfica (5-10%), la mutacion
del gen SOD1 supone mas del 20%. Describimos nuestra experiencia del tratamiento intratecal con
tofersén en una serie de pacientes con dicha mutacion.

Material y métodos: Estudio observacional descriptivo prospectivo. De un total de 31 pacientes, 12
cumplieron criterios (debilidad objetivada, tratamiento con riluzol) y aceptaron recibir tratamiento.
La media de edad al inicio del tratamiento fue de 46 afios. 8 procedentes de Almodoévar del Rio.
Todos con fenotipo espinal. Se determin¢ la estabilidad funcional reportada por escala ALSFRS-Ry
MRC, pruebas de funcion respiratoria y se analizaron muestras de sangre y parametros bioquimicos
del LCR al inicio y tras infusiones.

Resultados: Se llevaron a cabo una media de 11 infusiones por paciente. El 66,6% mantuvo misma
puntuacion en ALSFRS-R; 1 con caida de 2 puntos; el resto con descenso de menos de 4. Mejoria en
la escala MRC en el 25% de los casos y una estabilidad en el 33%. Los que no mejoraron en MRC, se
mantuvieron estables desde el punto de vista respiratorio. 10 manifestaron cubiertas sus
expectativas con sensacion de estabilidad. El 63,6% mostré tendencia a pleocitosis en LCR: 2 de
ellos superaron 100 leucocitos/&mu;L en algunas determinaciones; 1 entre

50-100 leucocitos/&mu;L. 36,3% objetivéd proteinorraquia entre 50-100 mg/dl; 1 entre 100-150 mg/dl
y 1 superior a 150 mg/dl. No eventos adversos graves reportados, salvo cefalea y calambres
pospuncion.

Conclusion: La mayoria de nuestros pacientes mostraron tendencia a estabilidad funcional, asi
como cumplimiento de expectativas. Si bien, se registraron modificaciones en LCR con tendencia
mayoritaria a pleocitosis e hiperproteinorraquia, sin repercusion grave.
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