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Resumen

Objetivos: Evaluar e rendimiento diagnostico de los estudios genéticos (EG) en pacientes con epilepsia
asociada a trastornos del neurodesarrollo o de etiol ogia indeterminada. Analizar sus caracteristicas
demogréficas, clinicasy genéticas.

Material y métodos: Estudio descriptivo de pacientes con epilepsiay trastornos del neurodesarrollo o
etiologia indeterminada alos que se les realizaron EG de aCGH, exomas, panel es genéticos o genes aislados
entre enero 2014 y mayo 2022.

Resultados: Estudiamos 60 pacientes, 53,3% varones, con una mediana de edad de 42,5 (17-79) afiosy de
inicio de crisisde 11,5 (0-58) afios. El 51,7% tenian discapacidad intelectual (DI), 40% retraso psicomotor,
11,7% autismo y 13,3% TDHA.. La mayoria presentaban crisis focales (CF) con ateracion de conciencia
(63,3%) y/o CF con evolucion aténico-clonicas (41,7%). Lamitad precisaban més de dos farmacos
antiepilépticos, siendo e 50% farmacorresistentes. Se realizaron 42 (70%) aCGH con 11,9% positivos, 10
(16,7%) exomas con 50% positivos, 14 (23,3%) paneles genéticos con 28,6% positivosy 5 (8,3%) genes con
80% positivos. En total 18 (31,7%) pacientes presentaron EG positivos, observandose mayor porcentaje de
mujeres (61,1%), mediana de edad de inicio de crisis més temprana (4,5 afios), mayor farmacorresistencia
(55,6%) y mayor frecuenciade DI (61,1%), retraso psicomotor (44,4%) y autismo (16,7%), cuando los
comparamos con el grupo de negativos, aunque sin diferencias significativas.

Conclusion: En nuestra serie el porcentaje de EG positivos es relativamente bajo, aunque similar alo
publicado. Observamos mayor rentabilidad diagndstica de los EG en pacientes con edad de inicio de crisis
temprana, trastornos del neurodesarrollo y farmacorresistencia, sin diferencias significativas.
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