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Resumen

Objetivos: Los trastornos por deficiencia de creatina son un conjunto de enfermedades raras genéticamente
determinadas que afectan el neurodesarrollo y la conducta. L os pacientes con deficiencia de transportador de
creatina (DTC) frecuentemente desarrollan epilepsia. Actualmente no hay evidencia sobre qué farmacos
anticrisis (FACE) son mas adecuados para estos pacientes.

Material y métodos: Hombre de 29 afios diagnosticado de DTC, con retraso grave del desarrollo psicomotor
y discapacidad intelectual grave. A los 2,5 afios debuta con crisis epil épticas de elevada frecuencia,
inicialmente bilateral es tonico-clonicas (dos episodios de estatus con necesidad de coma barbiturico) y
actualmente crisis focales con alteracidn de conciencia, automatismos manuales y posicion tonica de la mano
izquierda. En laRM craneal se observa hipomielinizacién subcortical biparietal y niveles bajos de creatina
por espectroscopia. El estudio genético muestra una delecion en el gen SLC6a8 (¢.942_944delCTT) en €
cromosoma X. Tras probar numerosos FACE en combinacion, suplementos de arginina, creatinay glicina, y
dieta cetogénica, siendo tratado entonces con BRV + LTG + PHT, las crisis continuaban con frecuencia de
10-20/mes.

Resultados: Se introducen en su tratamiento CBD y CLB (5 mg/kg/diay 20 mg/dia respectivamente).
Durante 6 meses de seguimiento, €l paciente no ha experimentado crisis, ademés de presentar megjoriaen la
colaboracién y atencién, con buenatolerancia.

Conclusion: Este caso ilustra una remision completade crisis en un caso de DTC con la combinacion de
CBD y CLB, lacua podria suponer una terapiaindividualizada en este tipo de encefal opatias epilépticas y
del desarrollo.
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