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Resumen

Objetivos: EI gen CNTNAP2 codificala proteina CASPR2, implicada en la adhesion celular y las
interacciones sindpticas. La pérdida de funcién en este gen se manifiesta con discapacidad intelectual, crisis
epilépticasy trastornos el espectro autista (TEA). Nuestro objetivo es unamejor caracterizacion de esta
encefal opatia poco conocida.

Materia y métodos: Presentamos un paciente de nuestra Consulta de Epilepsia diagnosticado de EDD por
mutacion de CNTNAP2 y comparamos sus caracteristicas con |os casos descritos en laliteratura.

Resultados: Varén de 16 afios diagnosticado de retraso en el neurodesarrollo, TEA y crisis epilépticas focales
con afectacion del nivel de concienciay paso a bilateral en los primeros afios de vida. En los
electroencefalogramas (EEG) se objetivan paroxismos focal es parietooccipitales derechos. Se consigue
libertad de crisis con eslicarbamazepina. El exoma muestra una mutacion bialélica en heterocigosis del gen
CNTNAP2A. A los 12 afios, comienza con episodios de ataxiay disartriacon €l gercicioy lafiebre. Se
objetiva atrofiadel vermis cerebeloso en laRM vy se orienta como ataxia episddica, con inicio de
acetazolamida y buena respuesta. Las mutaciones mas frecuentes son las bialélicas. Las crisis focales desde
los primeros afios de vida son caracteristicas de estos pacientes, con afectacion tipica de regiones frontales y
temporales en el EEG. La ataxia est& descrita en un cuarto de los pacientes afectos con hipoplasia o atrofia
del vermis cerebel 0so.

Conclusion: La pérdidade CNTNAP2 produce una EDD con crisis epil épticas focal es que responden bien al
tratamiento y ataxia episddica en algunos casos como rasgo diferencial.
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