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Resumen

Objetivos: Las crisis funcionales (CF) se observan con frecuencia en personas con epilepsiay trastornos del
espectro autista o discapacidad intelectual. Sin embargo, hasta la fecha no existen reportes que describan CF
como parte del espectro fenotipico de la epilepsia de agrupacion por protocadherina 19 (PCDH19).

Material y métodos. Estudio multicéntrico, retrospectivo y descriptivo. Se incluyeron pacientes con
diagndstico confirmado de epilepsia de agrupacion PCDH19 seguin la clasificacion ILAE 2022 y pruebas
genéticas, con registro documentado de CF en seis centros de epilepsia.

Resultados: Seidentificaron 27 pacientes; de ellos, ocho mujeres con CF documentadas. La mediana de edad
al inicio de la epilepsiafue de 10 meses, predominando las crisis tonico-clonicas bilaterales. Siete
presentaron discapacidad intelectual leve o limite; cuatro recibian farmacos anticrisis (FAC) y sei's mostraron
alteraciones conductuales. Cuatro tenian antecedentes de adversidad psicosocia. La mediana de edad al

debut de las CF fue de 16 afios; en ese momento, seis tenian epilepsia farmacorresistente, tratada
principalmente con levetiracetam y clobazam. Todas las CF se confirmaron por video-EEG, con semiologia
motora mayoritariamente. Seis pacientes fueron inicialmente mal diagnosticados, |0 que derivé en uso
excesivo de FAC eingresos innecesarios. Tras € diagndstico correcto, se gjusto la medicacion en tres casosy
en seis se implementd un enfoque multidisciplinar, con clarameoriaclinica.

Conclusion: Este estudio sugiere que las CF pueden ser un fenotipo frecuente y subestimado en la epilepsia
PCDH19, especialmente en adolescentes y adultos. Reconocer |as CF en este contexto puede reducir el dafio
iatrogénico y favorecer estrategias multidisciplinares para optimizar la atencion.
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