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RESUMEN

Introduccion: la encefalopatia epiléptica asociada al gen CDKL5
(OMIM#300672), con patrén de herencia ligado a X dominante, es un tras-
torno neurolégico grave caracterizado por retraso global grave del de-
sarrollo y crisis epilépticas farmacorresistentes en los primeros meses de
vida. Ademas, presentan grave retraso motor, problemas gastrointestinales,
comportamientos estereotipados y trastornos del suefio.

Reporte de caso: paciente femenina de 4 afos, producto de segunda
gestacion, con consanguinidad parental, etapa prenatal normal con buena
adaptacion al nacer. A los 45 dias de vida presentd movimientos ténico-clo-
nicos de hemicuerpo derecho y supraversion de la mirada, indicaron acido
valproico. Las crisis convulsivas continuaron, por lo que requirié cambios en
medicamentos, sin lograr control. Realizaron TAC y RM cerebral normales.
Resultado electroencefalograma: asimetria central izquierda, crisis eléctrica
durante 8 segundos con posdelta central y frontocentral. En el examen fisi-
co se evidencio estrabismo divergente alternante, cejas pobladas dispersas,
tricomegalia, hipotonia generalizada, poco seguimiento visual. Se realizé
estudio para epilepsia refractaria reportando variante c.121A>T (p.lle41Phe)
heterocigota en el gen CDKLS5. El estudio de segregacion familiar confirmé
variante de novo. Actualmente en tratamiento con vigabatrina, lacosamida
y cannabidiol, con dificil control de sus crisis.

Conclusiones: las mutaciones del gen CDKL5 generan un cuadro de en-
cefalopatia epiléptica de dificil manejo, tiene un mecanismo de herencia
ligada a X dominante. La variante no se ha reportado hasta la fecha, pero el
andlisis bioinformatico, la revision en base de datos, el anélisis de segrega-
cion familiar, confirmaron su patogenicidad. Es fundamental reportar las ca-
racteristicas presentes en estos casos para conocer el fenotipo y establecer
manejo interdisciplinario.
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