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Resumen

Objetivos: Presentar un caso de un trastorno de movimiento familiar poco frecuente diagnosticado
inicialmente de crisis comiciaes por €l perfil clinico del caso.

Material y métodos: Mujer de 34 afios diagnosticada de encefal opatia connatal con PCI tetraparéticay
movimientos paroxisticos nocturnos, diagnosticada de epilepsia probablemente focal frontal. Tratada durante
anos con diferentes farmacos anticrisis, en este momento bajo politerapiacon LVT, VPA, DZPy PER. Los
movimientos son descritos como tonicos, cefalicos, orales, oculares, axialesy de extremidades sin alteracion
del nivel de conciencia, desencadenados por el suefio y estados emocionales, sin mostrar actividad
epileptiforme en los EEG y video-EEG prolongados que se han realizado. La RM cerebral no mostro
alteracionesy en la PET-TC cerebral se aprecié hipometabolismo asimétrico temporoparietal derecho.

Resultados: Se amplié estudio genético con exoma dirigido a discapacidad intelectual y epilepsia
detectandose |a presencia en heterocigosis de microduplicacién 16p13.11 asociada a trastorno del
neurodesarrollo, y la presencia en heterocigosis de la variante patogénica ¢.1252C>T p.(Arg418Trp) en e
gen ADCY5, compatible con discinesia orofacial AD, que explicarialos movimientos de la paciente.

Conclusion: Presentamos una paciente con PCI con diagnéstico inicial de epilepsia (dadala frecuenciade
esta entidad en pacientes con PCI), finalmente diagnosticada de discinesia paroxistica genéticamente
determinada. La mutacion en ADCY 5 provoca un trastorno del movimiento hipercinético raro, que cursa con
movimientos coreicos, mioclonicos, disténicos paroxisticos en cuello, rostro y EESS. Destacamos con este
caso laimportancia de conocer este tipo de trastornos y como la anamnesis dirigida puede ayudar a
diagndstico.
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