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Resumen

Objetivos: Describir el caso de una paciente con crisis epilépticas focales de inicio en la infancia y
etiologia desconocida hasta su diagnostico genético.

Material y métodos: Mujer de 44 afos con historia de crisis epilépticas focales con semiologia
frontal desde los 6 meses de edad, farmacorresistente (15 fAirmacos anticrisis ensayados) y con
frecuencia de crisis diarias.

Resultados: Tras estudio estructural completo no se objetiva etiologia definida, por lo que se
solicita un estudio del exoma clinico por NGS donde informan de la presencia de una variante
patogénica ¢.1459C>T del gen DEPDC5 en heterocigosis que nos da el diagndstico de epilepsia focal
familiar con focos variables (FFEVF).

Conclusion: La identificacion de variantes patogénicas en el gen DEPDC5 representa un avance en
el diagndstico y manejo de la epilepsia focal familiar con focos variables (FFEVF). DEPDC5 es el gen
mas frecuentemente implicado en esta entidad y, ademas, explica la variabilidad en la localizaciéon
de los focos entre familiares. Se asocia tanto a epilepsias no lesionales como a displasias corticales
focales. Su alteracion activa la via mTORC1, lo que implica la posibilidad de terapias dirigidas con
inhibidores de mTOR en casos refractarios, aunque su uso es ain experimental. Asimismo, hay
estudios preliminares que afirman buena respuesta a la dieta cetogénica, con mejoria clinica y
electroencefalografica, lo que refuerza su consideracién como alternativa terapéutica eficaz en
epilepsias farmacorresistentes.
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