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Resumen

Objetivos: El sindrome de Lamb-Shaffer es un trastorno del neurodesarrollo causado por alteraciones
genéticas que producen insuficiencia del gen SOX5 (SRY-related high-mobility-group box5). Este gen se
encuentraen el cromosoma 12p12.1y es clave durante el desarrollo neural.

Material y métodos: Presentamos el caso de una mujer de 32 afios val orada en neurologia por episodios
iniciados alos 16 afios consistentes en desconexién del medio con aleteo palpebral, version ocular y temblor
de ambas manos de segundos de duracién. Estos episodios consiguieron ser controlados con lamotrigina
(100 mg/12h) y valproico (400 mg/12h), encontrandose libre de crisis desde los 26 afios. Como antecedentes,
destacaba la presencia de retraso del desarrollo psicomotor, incluyendo retraso en la adquisicion del lenguaje,
discapacidad intelectual y autismo leves, asi como talla corta, estrabismo y estenosis ureteral. Los sucesivos
el ectroencefa ogramas mostraron la presencia de actividad paroxistica epileptiforme generalizada en forma
de brotes de complgos puntay polipunta-onda bilaterales.

Resultados: Como estudio etiol6gico se realizé unaRM cerebral, un andlisis de sangre completo y un array
de CGH con resultados normales. Posteriormente se procedi6 arealizar un exoma, en el que se objetivé una
mutacién del gen SOX5 (NM006940.6):¢.1017+1G>T en heterocigosis, con alta probabilidad de tratarse de
una mutacion de novo a no objetivarse en sus progenitores.

Conclusion: El sindrome de Lamb-Shaffer consiste en un trastorno del neurodesarrollo caracterizado por
retraso global del desarrollo, discapacidad intelectual, desarrollo pobre del lenguaje y anomalias
conductuales. Ademas, pueden estar presentes otras caracteristicas como epilepsia, estrabismo, talla baja,
problemas de aprendizaje o rasgos faciales dismorficos.
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