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EN CONTEXTO DE MUTACION EN EL GEN CSNK2B
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Resumen

Objetivos: Descripcion del caso de una paciente con una mutacion en el gen CSNK2B no descrita
previamentey revision de laliteratura.

Material y métodos: Mujer de 40 afios con epilepsia de debut al afio de edad en forma de crisis febriles, con
status epiléptico alos 3 afios. Alcanzalalibertad de crisis alos 18 afios, recurriendo alos 28 afios con crisis
focales con auras epigastricas y desconexion del medio. La RM objetiva atrofia hipocampal izquierda, con
EEG que muestra anomalias epil eptiformes intecriticas bitemporales. En lainfancia presenta un trastorno
leve en laadquisicion del lengugje llegando a completar estudios obligatorios. Se clasifica como epilepsia
focal temporal farmaco-resistente. En 2019 comienza con distonia cervical, en forma de laterocolis izquierdo,
por lo que se amplia el estudio con un andlisis del exoma que objetiva un cambio patogénico ¢.79G>T en €
CSNK2B en heterocigosis, condicionando un codon de parada prematuro que produce una proteina truncada
(pérdida de funcion). Esta pendiente completar el estudio genético familiar.

Resultados: Mutaciones de novo en el gen CSNK2B se han asociado a sindrome Poirier-Bienvenu,
caracterizado por trastorno del neurodesarrollo (cognitivo, motor y del comportamiento) y epilepsiadeinicio
en lainfancia. Descrito hasta el momento en menos de 50 pacientes, su espectro fenotipico esté por definir.
El cuadro clinico de nuestra paciente, caracterizado por atrofia hipocampal y distonia cervical, no se ha
descrito previamente.

Conclusion: Es necesario descartar una etiologia genética en pacientes que presenten epilepsiay trastorno del
desarrollo, u otros sintomas tales como trastornos del movimiento.
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