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Resumen

Objetivos: Presentar la variabilidad fenotipica de |a epilepsia asociada a mutaciones del gen dela
protocadherina 19 (PCDH19).

Material y métodos. Se presentan 2 casos de epilepsiaasociada a gen PCDH19. La paciente 1 es una mujer
de 26 anios con encefal opatia epil éptica asociada a crisis epilépticas de inicio alos 9 meses con discapacidad
intelectual gravey alteracion conductual. Presenta crisis tonico-clénicas bilaterales (TCB). Buen control de
crisis desde los 9 hasta los 19 afios bajo tratamiento con VPA. A partir de entonces, sufre repetidos acimulos
de crisisy un episodio de estado epiléptico convulsivo. LaRM cerebral no mostro alteracionesy los EEG
mostraron abundante actividad epileptiforme interictal focal y generalizada. El estudio genético con exoma
clinico mostré una variante patogénica nonsense en el exén 1 del gen PCDH19. La paciente 2 es una mujer
de 29 afios, con inicio de epilepsiaalos 3 afios. Semiologia TCB con presentaciéon en acimulosde 12y 24
horas. No presenta discapacidad intelectual ni alteracion conductual. LaRM cerebral y EEG interictal no
mostraron alteraciones. El estudio genético con exoma clinico mostré una variante patogénica missense en el
exon 1 del gen PCDH19.

Resultados: Se describen fenotipos con cronopatologiay grado de afectacion variable asociados a mutaciones
en PCDH19.

Conclusion: Lavariabilidad fenotipica de PCDH19 podria estar causada por € tipo de mutacion: més grave
en nonsense y mas leves en missense.
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