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Resumen

Objetivos: Presentacion de un caso de enfermedad de Unverricht-Lundborg (EPM 1) con crisis sensoriales
visualesdeinicio.

Material y métodos: Mujer de 23 afios con antecedentes de obesidad, TDAH vy trastorno ansioso-depresivo.
Nacida de embarazo de riesgo por desplazamiento de placenta con parto alos 8 meses. Madre con trastorno
bipolar y padre con depresién. Escolarizacion con bajo rendimiento académico. Epilepsiadeinicio alos 11
anos con episodios de alucinaciones visual es en forma de vision de manchas amarillasy cambio de
coloracion del entorno de hasta horas de duracion sin ideacion psicotica. A las pocas semanas se afiaden
crisis mioclénicas multifocal es diarias, mioclénico-atonicas con caiday tonico-clonicas generaizada
semanales. La paciente se mantiene auténoma con mioclonias diariasy sin CTCG con BRV, TPM y PER
hasta la edad de 22 afios.

Resultados: EEG en lainfancia con lentificacion de la actividad de fondo y punta-onda bioccipital. RM
cerebral sin alteraciones significativasy estudio metabdlico normal. Orientada inicialmente como sindrome
de Gastaut y posteriormente derivada como posible enfermedad de Lafora. Exoma dirigido muestra variante
en el gen cistatina B reportada en heterocigosis compuesta con expansion de dodecdmero en laregion
promotora del gen cistatina B, confirmada mediante estudio de expansion (53 repeticiones).

Conclusion: Las crisis occipitales prolongadas con alucinaciones visuales simples se han descrito tipicamente
al inicio de laenfermedad de Lafora, pero también se pueden dar en la EPM 1. Las mutaciones compuestas en
heterocigosis se han asociado a fenotipos més graves que las expansiones del dodecamero en homocigosis,
aunque pueden tener mejor prondstico en mujeres.
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