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Resumen

Objetivos: El sindrome cerebrofrontofacial de Baraitser-Winter (BWCFF) engloba una serie de
pacientes con un fenotipo variable caracterizado por dismorfismo facial, alteraciones oculares y
afectacién del sistema nervioso central, entre otras manifestaciones clinicas. Estos pacientes
comparten un origen genético relacionado con mutaciones en ACTB y ACTG1, genes ubicuos que
codifican la actina citoplasmatica.

Material y métodos: Vardn de 19 afos, con antecedentes de ptosis bilateral congénita,
oftalmoparesia externa y alteraciones craneofaciales, que debuté a los 12 afios crisis focales.

Resultados: El paciente desarrolld una epilepsia farmacorresistente, presentando crisis de
semiologia variada que incluian crisis tonicas, mioclonicas, atonicas, ausencias y alguna crisis focal
con evolucion a bilateral-tonico cldnica. Tras una respuesta inicial favorable a multiples farmacos, se
mantuvo con crisis frecuentes tanto clinicas como subclinicas a pesar de la politerapia. Ademas,
presentaba leve discapacidad intelectual e hipoacusia mixta. Se descart6 patologia cardiaca y
alteracién innata del metabolismo. La evolucion de las crisis y los registros electroencefalograficos
revelaron una progresion hacia sindrome de Lennox Gastaut. Tras varios estudios genéticos que no
evidenciaron hallazgos patolégicos, se incluyé en el proyecto IMPACT, realizandose un estudio de
genoma que evidencié la variante patogénica ¢.359C>T en heterocigosis del gen ACTG1. Finalmente
se anadié cannabidiol (CBD) a la politerapia con valproato, lamotrigina y clobazam logrando una
notable mejoria en el control de crisis.

Conclusion: La evolucion de la genética en los ultimos afios ha sido una herramienta fundamental
para redefinir y clasificar multiples sindromes epilépticos, permitiendo aclarar su etiologia, aportar
un manejo individualizado y realizar un adecuado asesoramiento genético.
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