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Resumen

Objetivos: El sindrome neuro-ocular asociado a DAGLA (que codificaun ligando del sistema
endocannabinoide) se describio por primeravez en 2022 y se caracteriza por aparicion en las primeras etapas
de lavida de alteraciones de la oculomotricidad como nistagmus o paroxysmal tonic upgaze deviation
(PTUD), trastornos del movimiento paroxisticos como torticolis paroxistica y/o ataxia episodica (AE),
retraso del desarrollo psicomotor (RDPM) y ataxia. La clinicaes muy parecida ala asociada a mutaciones en
CACNA1A, que también se asociaa AE, PTUD, torticolis paroxistica, RDPM, epilepsiay migrafia
hemiplégjicafamiliar. Con este trabajo pretendemos aportar més informacion sobre una entidad muy poco
conocida con solamente 9 casos reportados en e mundo.

Material y métodos: Presentamos el caso de un nifio de 13 afios que presentaba desde el primer mes de vida
episodios diarios frecuentes de PTUD al despertar, RDPM y torpeza motora, y a partir de los 2 afios
episodios de hipotoniay ataxia episodica por las mafianas a despertar. Se realiz6 estudio con RM cerebral,
estudio metabolico, EEG y LCR sin hallazgos patol 6gicos.

Resultados: En € estudio genético inicial (array, exoma, secuenciacion de CACNA1A) no se detectaron
anomalias, pero en 2022 al reanalizar el exoma se detectd la mutacion en DAGLA. Present6 buena respuesta
a acetazolamida.

Conclusion: Mutaciones en el gen DAGLA y CACNA1A pueden dar un sindrome muy parecido, consistente
en AE y PTUD con otros trastornos del movimiento paroxisticos. Seria necesario en todos aquellos pacientes
con clinica compatible pero estudio negativo para CACNA 1A descartar mutaciones en DAGLA.
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