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Resumen

Objetivos: Presentar el caso de una paciente con epilepsia refractaria de inicio precoz.

Material y métodos: Mujer de 53 afios, con antecedentes de crisis febriles tipicas y epilepsia en tio
paterno. Diagnosticada con 7 afios de epilepsia de ausencia tipica. Un afio después presenta
retroceso en el desarrollo psicomotor. Actualmente presenta tres tipos de episodios: unos
consistentes en movimientos abigarrados de las extremidades, con posterior llanto, otros de
desconexion del medio y episodios de imposibilidad para caminar por cruce distonico de piernas. Se
han empleado multiples tratamientos antiepilépticos (etosuximida, acido valproico, carbamazepina,
zonisamida, perampanel, lacosamida y brivaracetam) sin conseguir controlar las crisis.

Resultados: La resonancia cerebral es normal y el EEG no demostroé claros focos epileptégenos. Se
solicita estudio genético, detectando una mutaciéon patogénica en heterocigosis del gen SLC2A1,
correspondiente a un déficit de GLUT1. Tras resultados, previo a iniciar dieta cetogénica, en
analitica general se detectan niveles de vitamina B6 indetectables. Comenzando entonces
tratamiento con piridoxina y posponiendo la dieta cetogénica. En la siguiente consulta llevaba libre
de crisis durante dos meses. No se detecté mutacion del gen de déficit de piridoxina (gen
ALDH7AL1).

Conclusion: El sindrome por déficit de GLUT1 se debe a una mutacién en heterocigosis en el gen
SCL2A1, que cursa con crisis epilépticas de inicio temprano y refractarias al tratamiento, retraso del
neurodesarrollo y trastornos del movimiento. La dieta cetogénica es el tratamiento de eleccidn, ya
que aporta una fuente alternativa de energia. Sin embargo, acerca de su relacion con unos niveles
indetectables de vitamina B6 no hemos encontrado informacion en la literatura.
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