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BERNAT V., GARCIA J., HUERTA S.

CRISIS CONVULSIVAS DE DIFICIL MANEJO COMO MANIFESTACION
PREDOMINANTE EN EL SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEO

INTRODUCCION

Presentamos el caso de una lactante con afectacion multiorganica, siendo un rasgo
clinico muy llamativo la existencia de epilepsia de dificil control.

EVOLUCION DEL CASO Dlanteg el Siguiente
[ a paciente presentaba sintomatologia a nivel: DIACNOSTICO

- INntestinal: Intervenida de volvulo DIFERENCIAL

- Metabolico-nutricional: fallo de medro severo
- Cardiologica: miocardiopatia hipertrofica, CIA

- Encefalopatias epilépticas
- Citopatias mitocondriales

- Renal: ectasia piélica grado I- |l izgulerda j
. . - Rasopatias
- Dermatologica: hipergueratosis
- Rasgos dismorficos .
. . L. . Se realizan
- Oftalmologica: nistagmus + paresia 0jo Iizquierdo

- NEUROLOGICA: retraso psicomotor, hipotonia + - Estudio metabdlico completo

EPILEPSIA REFRACTARIA (sangre, orina y LCR)
I - Estudio periférico

INngresa desde hospital de origen a los 8 meses e :G i
OOr espasmMmos epilepticos - PEATcyY PEV
- RMN con espectroscopia
L}Se oruean diversas terapias: - Estudio genetico
Lacosamida + Vigabatrina + Bietacetogena Con resultado

normal excepto...

Por necesidades
nutricionales ek

!

Lacosamida + Vgapatrtha + Valproato l

!

: . (estable)
Lacosamida + Levetiracetam + Valproato

Se consigue un control aceptable de las crisis | |
con esta triple terapia Detecta en heterocigosis |a

o Clinicamente: 1-2 a la semana, focales variante c.I7851>G (p.Fo95L]) en el

R 3 ¢ gen BRAFE; descrita como
O Ult.lmo.EEG . 2 focos de act.|V|dad et hatogénica asociada a
eplleptiforme con tendencia a la difusion

RMN y exoma

Por persistencia
de crisis

Ventriculomegalia

SINDROME
CARDIO-FACIO-CUTANEO

CONCLUSIONES

-| sindrome cardio-facio-cutaneo es una rasopatia gue cursa con afectacion
Multiorganica. En nuestro caso, ademas de cumplir con las caracteristicas clinicas y
geneéeticas clasicas, la paciente principalmente se comportd en su e€poca de lactante
CcOMoO una epllepsia de muy dificil control gue precisd multiples ensayos terapeuticos
nasta conseguirse el tratamiento mas adecuado




