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Resumen

Objetivos: Conocer larentabilidad diagnéstica del estudio genético en pacientes con epilepsias minoritarias e
identificar las variables clinicas asociadas al resultado patol 6gico del estudio genético (exoma, panel de
genes o array).

Material y métodos. Registro retrospectivo de los pacientes visitados en una unidad de epilepsias minoritarias
de forma multidisciplinar en un hospital terciario durante 2 afios. Se registraron variables clinicasy
demogréficas, asi como € resultado y tipo de estudio genético.

Resultados: De los 98 pacientes visitados, a 73 (75%) se les solicitd un estudio genético, siguiendo las
recomendaciones de guias internacionales. De estos, el 26% eran nifios (n = 19) y € 74% adultos (n = 54). La
edad media erade 26,1 afios y €l 46,6% varones. El 63% (n = 46) tenia una epilepsia farmacorresistente, un
35,6% (n = 26) una EEN (encefal opatia epilépticay del neurodesarrollo), con una mediana de 2 farmacos
anticrisis. En la mayoria de pacientes (83,5%) se realizé un exoma (n = 61). Se identificaron variantes
patogénicas responsables del fenotipo en el 30,1% (n = 22), identificadas mediante exoma (n = 14), array
(n=4) y panel de genes (n = 4). Se identificaron 15 variantes patogénicas diferentes (las mas frecuentes:
TSC10TCS2n=4, GABRA1n =2, SCN1A n=2, PRRT2 n = 2). El debut de la epilepsiaen &l primer afo
devida (66,7 vs. 20,4% p < 0,001) y € diagnostico de ENN (59,1 vs. 25,5% p < 0,006) se asociaron aun
resultado genético patol 6gico.

Conclusion: Larentabilidad del estudio genético en pacientes con epilepsias minoritarias en nuestro centro
fue del 30,1%. El debut precoz de la epilepsiay el diagndstico de EEN se asociaron a un resultado
patol bgico.
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