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Las mutaciones del gen DYNC1H1 se relacionan con la forma

axonal de enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (C-M-T), con

la atrofia muscular espinal y  con ciertas formas de retraso

mental1. Sin embargo, es muy raro encontrar en la literatura

documentación gráfica de anomalías electroencefalográficas

(EEG) en estos pacientes.

Varón de 9 años, estudiado por dificultades motoras y del

aprendizaje. La anamnesis reveló además una dificultad en

la  interacción social y  múltiples obsesiones. Las exploracio-

nes iniciales realizadas (analíticas, radiografías, etc.) fueron

normales. Una resonancia cerebral con  espectroscopia reveló

una disminución en la  ratio de n-acetil-aspartato/creatina y

un EEG de vigilia y sueño que mostró durante el sueño NREM

frecuentes paroxismos de puntas y  punta-onda en regio-

nes fronto-centro-temporales, asincrónicas, de predominio

derecho (fig. 1).  Finalmente un estudio genético mostró una

alteración genética de  novo en heterocigosis del gen DYNC1H1

(exón 64: c.11912C>G [NM 001376,-RefSeq-], p.Pro3971Arg

[cr14:102506981]).
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El gen DYNC1H1, situado en el brazo largo del cromosoma

14 (14q32.31), codifica una proteína del complejo dineína. Las

dineínas son un  grupo de ATPasas activadas por microtúbu-

los que funcionan como motores moleculares transportando

proteínas al interior celular.

Las alteraciones en dicho gen condicionan defectos en la

migración y el desarrollo neuronal que, en algunos casos, se

manifiestan con trastornos del espectro autista2.

Nuestro paciente presentó en la resonancia cerebral con

espectroscopia una disminución en la ratio de n-acetil-

aspartato/creatina. Estos hallazgos se han relacionado con

alteraciones de la mielinización o en la densidad neuronal3.

Creemos que este caso es muy interesante por varias

razones: 1) no hemos encontrado imágenes publicadas de ano-

malías en el EEG en estos pacientes antes de presentar crisis;

2) este caso ilustra con los cambios bioeléctricos cerebrales

que pueden presentar este tipo de anomalías genéticas, y  3)

los hallazgos neurofisiológicos y genéticos han aportado valor

para el estudio del paciente resaltando el interés que pueden
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Figura 1 – EEG de SNREM en el  que se  objetivan frecuentes paroxismos de puntas y  punta-onda en regiones

fronto-centro-temporales, asincrónicas, de predominio derecho.

tener tales exploraciones en el estudio de dichos pacien-

tes.
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