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19744 - Caracterizando el fenotipo de la epilepsia asociada alas variantes del ATP6VOC: un
nuevo gen del espectro de la epilepsia genética con crisis febriles plus (GEFS+)
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Resumen

Objetivos: Delinear e fenotipo especifico de la epilepsia asociada alas variantes del gen ATP6VOC.

Material y métodos: Analizamos retrospectivamente informacion clinicay examenes complementaros de 14
pacientes de 10 familias con variantes en ATP6V0C, recogidos por unared internacional de
epileptdlogos/genetistas.

Resultados: Las variantes en ATP6V0C fueron principalmente missense (85%) y de novo (57%). La edad
promedio de inicio delas crisis fue de 10 meses. El tipo de crisis mas comun fue la tonico-clénica
generalizada (n = 12), seguida de ausencias, tonicas y mioclénicas. Ademas, tres casos presentaron crisis
focales. El 92% tuvo crisis febriles. Los sindromes més frecuentes fueron la epilepsia genética con
convulsiones febriles plus (GEFS+) y las convulsiones febriles simples (n = 4), ademas de un caso de
sindrome de Dravet y uno de sindrome de L ennox-Gastaut. Siete casos (50%) tuvo retraso del
neurodesarrollo. Los hallazgos mas frecuentes del EEG mostraron descargas interictales generalizadas o
multifocales de onday punta-onda a 2-5 Hz, tipicamente mas prominentes durante el suefio. Los registros
ictales revelaron crisis con inicio generalizado en 3/4 casos. Larefractariedad al tratamiento fue frecuente
(n=7), siendo € valproato el medicamento mas efectivo, con reduccion de > 50% en |os siete pacientes,
incluyendo tres como monoterapia. El levetiracetam, lamotriginay topiramato también demostraron
efectividad. Cinco casos presentaron variantes en la region transmembrana 4 (TMR-4), demostrando un
fenotipo mas grave, con retraso del desarrollo, crisis refractarias, examen neurol 6gico y neuroimagen
anormal.

Conclusion: Las variantes en ATP6V0C estan asociadas con un espectro de fenotipos, desde crisis febriles
simples hasta GEFS+, Dravet y otras encefalopatias epilépticas graves del desarrollo.
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