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Resumen

Objetivos: La epilepsia genética se trata de una etiol ogia frecuente en nifios, destacando €l sindrome de
Dravet, normalmente por mutacion en SCN1A, y la epilepsia relacionada con la protocadherina 19
(PCDH19-RE). Se presentan dos casos de epilepsiarefractaria con similitudesy diferencias, con el objetivo
derevisar y destacar la utilidad de la genética.

Material y métodos. El primer caso es un nifio con crisis febriles tipicas desde los 5 meses y posteriormente
crisis afebriles, el segundo una nifia de 12 meses con encefal opatia que presenta 2 episodios de estatus
convulsivo precipitados por fiebre.

Resultados: En €l primer caso seinicio tratamiento con Levetiracetam sin mejoria, después se asocio
oxcarbacepina mostrando mayor deterioro clinico y resolucion tras su retirada. Se realizé estudio metabdlico
y neuroimagen normales, y exoma dirigido con mutacion en SCN1A. En el segundo caso, dadala
refractariedad y sospecha de sindrome epil éptico relacionado con infeccion febril, inici6 tratamiento
inmunomodulador. Se llevd a cabo estudio metabdlico, neuroimagen (RMN 3T y PET) y LCR normales,
detectandose mutacion de PCDH19 en panel de epilepsia.

Conclusion: El estudio genético resulta de gran utilidad en diversos sindromes epil épticos, ayudando no solo
al diagndstico etiolégico, sino a seleccionar el tratamiento y predecir € prondstico. Como hemos visto, ante
dos casos de epilepsia refractaria con caracteristicas comunes (por e emplo, crisis febriles) el tratamiento
adecuado difiere. En € sindrome de Dravet € uso de bloqueantes de canales de sodio ensombrece €l
pronostico y deben evitarse, y en la PCDH19-RE € tratamiento ha de gjustarse hasta |a adolescencia,
planteandose ante refractariedad inmunoterapia.
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