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Introducción: El gen CAD codifica un complejo enzimático multifuncional que cataliza los primeros pasos de la

síntesis de pirimidina. Su mutación causa un trastorno congénito poco frecuente caracterizado por

encefalopatía epiléptica, retraso del desarrollo, y anemia diseritropoyética. El curso natural de la enfermedad

puede ser letal. Se han descrito casos con respuesta al tratamiento con Uridina oral, aunque la evidencia es

escasa

CONCLUSIONES: En nuestro caso la demora del resultado genético supuso un retraso en el inicio del tratamiento 

con Uridina. A pesar de la escasa evidencia disponible, podría considerarse un ensayo terapéutico con este 

nucleótido en pacientes con anisopoiquilocitosis y encefalopatía epiléptica antes de un diagnóstico genético 

confirmado, ya que se considera un medicamento seguro
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